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INTKODUCCION, ANTHCEDENTES, OBJETIVOS E HISTOLIS

S

Los avances alcanzados en los estudios citogenéticos,
embrioldgicos y’ biogqufmicos en los dltimos afios; han alterae
do grandamente los conceptos de las anomalfas sexuales y han
ayudado a penetrar en los obscuros mecanismos de la determie

nacién del sexo y la diferenciacién sexual.

La comprensidn de los mecenismos operantss en estos caw
sos ha hechoc posible el progreso en los tratamientos hormong

les y quirdrgicos que se pueden ofrecer a estos pacientes,

&

Estudios Geneticos:

El conceptc de la Intersexualidad tlene validez en todos
aguellos casos en los que existe contradiccién entre el hdbi-
to externo, el desarrollo genital y el sexo cromosdnico. (5)
.En los dltimos afios se han descrito aberraciones cromosdnicas

en diferentes estados patoldgicos humanos. Estas consisten
en una variacidn en el nimero de cromosomas de las células e
somaticas del nimero normal diploide de 46. La variacién ~-e
puede ser en los Autosomas, como en los cromcsomas sexuales;
entre las primeras se destaca el Mongolismo en el que se ene
cuentran 47 cromosomas con trisomia por uno de los mis peqgug
fios autosomas (par #21); entre las dltimas esté el Sfndrome
de Klinefelter (Disgenesia Tubular Seminffera) en que el nde
mero de 47 cromosomas es dado por la presencia de una consti~
tucidn cromosdmica sexual XXY, y el Sfndrome de Turner, que =
nos ocupa, en que un nimero de 45 cromosomas es debido a la
presencia de sdlamente un cromosoma determinante sexual, dan=

do como resultado una constitucidn eromosdmica XC.




La constitucién cromosdmica sexual X0 se ha explicado
por el fendmeno de la no disyuncidn de cromosomas en un gaing
to progenitor durante la meiosis dando or{gen al desarrolio
de un espermatozoide o de un Svulo que carece de un Cromosoe
ma sexual; también puede resultar de la pérdida de eromosoma
sexual en una fase de divisidn mds temprana del desarrollo -
embrionario entre la fertilizacidn y la primera divisidn de
la célula, dando orfgen a células con su némero complets y
otras con niimero incompleto. 4 esto §ltimo se ha llamado Mg

saicismo Cromosdmico, (18~23=20=29=lt6~5%al7),

Los datos obtenidos por el descubrimiento de constituye=
ciones sexuales anormales indican que el cromosoma Y tiene -
determinante masculino potente y que en el varén es necesa-
rio que exista una constitucidn cromosdmica XY para el desa=~
rrollo de los testfculos y en 1la mujer una constitucidén X“X

para la diferenciacidn de los ovarios.

Estudios Embrioldgicos:

Durante la primera semana de vida del embridn, los drga
nos pasan por un perfodo indiferenciado o neutro, y el desa~-
rrollo ulterior depende de los factores genéticos y de las =
influencias hormonales, presentes en el feto., Las gbnadas y
los 8rganos genitales internos tienen su orfgen en el llama~
do Pliegue Urogenital que es de orfgen Mesodérmico ¥, los 6p
ganos genitales externos provienen del Seno Urogenital, de -

orfgen endodérmico.
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Considero que es importante conocer este Sfndrome POT=
que durante micho tiempo si una paciente presentaba falta de
desarrollo de los caracteres sexuales secundarios y retardo
del crecimiento, el dlagndstico diferencial comprendfa dnicg
mente trastornos hipofisiarios, enanismo tiroldeo, cardfaco,
metabSlico o infantilismo sexual (9). Existfa ademis la e
creencla de que la ausencia congénita de los ovarlosgy se acop
pafiaba de extensas anomalfas en otros Srganos9 generalmente
incompatibles con la vida, pero con el descubrimiento de nug
vas téenicas diagnésticas cada vez mds dtiles, un nimero cop
siderable de casos han sido reportadbs en los ¢ltimos afios g

demostrando lo errdnec de tal punto de vista.

La frecuencia de este trastorno es del orden de un caso

por 3000 hembras fenot{picas.

HISTOLIA:

El S{ndrome fue deserito clinicamente por primera vez -
por Henry H. Turner en 1938 en una serie de mijeres con in-
fantiliismo sexual, de corta estatura (pero no enanas) en las
cuales se encontraron miltiples anomalfas comunes que constie

tufan sin duda alguna, un verdadero Sfndrome, (9=24=32-53),

Desde entonces, mis casos han sido deseritos ¥ nuevos -

razgos clfinicos de importancia han sido agregadosy llegando

a describirse también un cuadro similar en el varén.

As{ en 1,940, Capurro hace deseripeidn del sfndrome;

en 1,942 Kenyon y Albright y colaboradores demuestran en ecge
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tas paclentes la elevacidén de las gonadotrofines urinmarias,

diferencidndolo as{ de otras entidades. En 1,9%7, Del Casti
1loy de la Balze y Argonz publicaron 8 casos y proponen el -
uso del nombre de Sfndrome de Ovarios Kudimentarios por cone
siderarlo mfis ajustado a los hallazgos histoldgicos que obty

vieron en las biopsias (9).

Otros investligadores entre los que sobreszlen Fleischmann,
McCullaghy Shereshevsky, Lissery Wilkinsg Schneidery pressntan
nuevos casos ¥ describen otras manifestaciones haciendo uso =
de técnicas avanzadas de exploraci5n9 llegando a la Laparoto-
mfa demostrando as{ que las gonadas eran pliegues rudimentae
rios con estoma fibroso Hanquesino, (9=54),

En 1,943, Flavell describe el S{ndrome de Turner en el -
Var5n9 que luego es seguldo de otros reportes similares. (22«

31“}*!‘") [

Los estudlios cromatfnicos sexuales llevados a la practi=
ca por Barr y Moore en 1,993 constifuyen un gran adelanto pa-
ra el estudio del sexo y sus anomalfas, al descubrir una masa
caracterf{stica de cromatina de forma plano~convexa {(cuerpo -
de Barr) juntc a la superficle de las membrana nuclear que =
raramente se observa en las células somdticas de los sujetos

masculinos normalesa.

En 1,954, Wilkins y Polani, basados en los estudios y =
descubrimientos de Barr sobre la Cromatina, demostraron que

estas pacientes son cromosdnicamente negativas o masculinos

(32,




El primer trabajo de conjuntc importante sobfs el tratg
miento fue hacho por Lisser, Curtis, Escamilla y Goldbert en
1,947 (9.

Si se revisa la literatura, existen muchas observaciones
que han sido clasificadas con diversos nombres, asf{, se ha
descrito el Sfndrome como: Sfndrome de Turner, Agenesia Ovi-
ricay Aplasia Ovdrica, Insuficiencia Ovirica Primaria con dig
minucidn de la talla, Sfndrome de Ovarios kudimentarios, S{n-

drome de BonnevieeUllrich, Enanismo Ovirico.

Qulero aclarar que en este trabajo he usado el nombre -
de DISGENESIA GONADAL (Sf{ndrome de Turner) y no simplemente
Disgenesia Ovérica, debido a que ademds de pretender descrie
bir cldsicamente lo que es el S{ndrome de Turner en la mujer,
hago mencién del cuadro descrito en el varén y que también -
es llamado como tal. No pretendo con ésto descubrir nada --
nuevo, sino exponer los conceptos y estudios realizados por
investigadores como Henry Turnery, del Castillo, Wilkinsy =
Fleischmann, Grumbach, Rossi etc., que han descrito magistral
mente el sfndrome tanto en mujeres (9=17=18=iF=20c35n33bmkBu=
50=53) como en varcnes (W=10-31) as{ como de autores naciong
les que han sstudiado este tipo de patologfa tal como el Dr.
Oscar H. Barrientos V. que escribid su Tésis de Graduscién -
sobre "Determinacidn de la Cromatina Sexual en el Diagnéstie
co del Intersexo" (1) y el Dr. Salvador Valenzuela que dese=

eribid un caso del S{ndrome de Turner (52).




MATERIAL ¥ MLTOL(GS

El presente trabajo comprende el reporte de seis casos
de S{ndrome de Turner en paclientes estudiados en los Hospita
les Koosevelt, General y uno de Clfnica privada en los cua-
les se llegd al diagndstico por hallazgos clfnicos, determi-
naciones cromatfnicas, hormonales, estudios mentales ¥ lapae

rotomfa exploradora con biopsia.

Se hicieron estudios Psicoméiricos en algunos de Jos cae
s08, que fueron realizados en ls Seceién de Psicologfa de 1a

Unidad de Neurologfa del Departamenic de Mediecina del Hospie

tal Roosevell.

CAs0S CLINICOS:

Caso Noo 1. (Hospital Koosevelt Ho Co 10173)
Lo Jo Mo Pey nifia de 7 afios y 7 meses de edad, originae
ria de la capital y residente en la Aldea Boca del Meonte, Vi

ila Canales, que comsulta por palidez, mal estado general, =

retrasc mental y psicoimotor.

Nacié en la Maternidad del Hospital Roosevelt, producto

de embaraze normaly y de parto eutdecico simple.

En su registro médico encontramos gue en el examen &o -
recién nacido tenfa "cara de viejito", el cuello corte con =
la plel formando replicgues bastante aparantes, el lablo sus
perior completamente aventrado, edema de ples y manos, log =
ples con tendencia al zquinismo. Habfz ausencia completa de

uiias. Ha tenido varios ingresos al Hospital por diarrea.




EL desarrollo poundowestatural fue deficients desde ¢l -

principio as{ como el desarrollo psico-motor.

Antecedentes fami. . iavres negativos: padres y tres hermae

nog sanose.

Al examen, encontramos nifia con pobre desarrollo tisico,
talla de 90 cms. peso 26 libras, aspecto enfermizoy con pali~

dez moderada de plel (i"ig. 1)

Occfpite plancy hiper=
telorismos los pabello-
nes auriculares cafdoss
hacla delante, los ojos
con c¢istancla de separg
cidn de tres centimetros
entre dngulos externoss
la nariz pobremente fore
made ccn retraccidn del
lablo superior. Loz =

dientes muestran mala calidad de esmalte y sepsis oral; el =
cuello corto con pliegues cervicales laterales prominentes, =
hombro derechc mis bajo que el izquierdo, El cuello de forma
triangular con implante bajo del cabello en la nuca. EL t&ee
rax poco desarrolladoy, mamas atrdficas eon los pezones bagtap
te separados. La columna vertebral com meoderada escoliosisg

genu valgus, pie con arcos caidos! extremidades superiores e

con cibitos valguse

Bl examen Neurolégico; mostrd nifia pasiva que se compoyp

LN SR 25 N

Leda _san




ta como una nifia de 2 afios de edad ¥y 1limita su lenguaje a pe
cas palabras. El sistema motor es deficlente, Se sostiene
sentada y parada con ayuda pero no camina espontineamente y

su coordinacidn y organizacidén de movimientos es deficiente,

El examen Psicométrico (StanfordeBinet), mostrd que la
nifia sufre de retraso mental severoy de la palabra y Psicome-

tor,

La determinacidén del Patrén Cromatfnico Nuclear (Cromae
tina del Sexo), en leucocitos y en c€lulas de la mucosa bue-
cal fue NEGATIVA,

hadiografrfas de crdneo y cara sugleren Displasia 8sea =

con aparente retardo e inmadurez.,

El examen Ginecoldgico mostrd genltales externos con mg
derada hipertrofia del clftoris seme jando un pene con prepu-
cio y glande; grandes labios atréficos, Al tacto rectal es
diffeil apreciar los genitales internos pero se palpa un 4re
gano que parece ser titero de 2.5 cms. de largo por 1 em. de

anchoy no doloroso. No se logran palpar ovarios ni trompas.

Fue vista de nuevo en el mes de mayo de 1,965 habiendo

ingresado en muy malas condiciones, falleciendo poco tiempo

después con un cuadro de Bronconeumon{a bilateral severo.

La autopsia reveld hipoplasia ovirica, tejido fibroso
que aparenta ser ovario de recién naeido prematuro, El {te~
ro y trompas de aspecto normal, E1 estudio histoldgico del

tejido que aparentaba ser ovario no reveld ninguna evidencia




de Lejldo evarieo, ni ediulas germinalss.  {Aviopsin do. o

65=3771) ¢

Caso No. 2. (Paciente privada del Dp. Roberto Renddn, Keg.,

2169}

Mo A: S0y nifia de 3 afios ¥ ¢ meses de edad, originaria
¥ residente de la ciudad capital de Guatemala gque consulia

por reiraso mental y de la palabra.

La paciente fue producto de embarazo a término ¥ paria

eutdeico.

Su desarrollo psicomotor ka sido deliciente; se sentd -
al afie; se pard a los 18 meses, caming & los 2 afios ¥y atm no

habla bien. Ha tsnidec varios eplsodlios de esnasmos del so-

1loso con rigldez generalizada,

El padre tieme 92 afios y 1la madre 3% ¥ es Rh negativa.
Dos hermanos aparentemente sancs, Un prime paterns con rairs
so mental v una primz segunda paterna con retraso de ia palp

braa

41 examen fisico, nifia de aspecto: enfermizo, piiida., e
BL maxiler inferior reducidoy el cuello. lus axtremidades
bl G

ta?

los dedos cortos, les 0jos son pequefios hagtante unidos con
estrablsmo convergente alternante ¥ 1os fdnguios exberncs dae
primidos. Xl cielo de la boea en ©jiva Ll cuelio con prae
sencia de pliegues cutineowm preminentes y la ifnea de loplap
te del cabelle es haja y recta. Mlembros supericres en ¢iabl

" ad

a8 valgus,.

o




La nifla es obviamente retrasaday lz marcha es normal =

adnque muestra pobre coordinacidn.

Los exdmenes complementarios rutinarios fueron normsles.
La radiograf{a del crdneo mostrd una pequefis caleificacidn =
por encima de la silla tureca, prineipalmente encima de las =

ap8fisis clinoides posteriores.

Al examen rectal bajo anestesia no se legran palpar los

8rganocs genitales internos, ni ovarios.

La determinacidn de la Cromatina Nuclear en frote de =
mucosa bucal fue NEFATIVA., El E, E, G, fue anormal y parox{s
tico en forma generalizadas y difusas compatible con la pree

sencia de desdrdenes convulsivos o de dafio cerebral orginico.

El Test Psicométrico (Test de Gessell) mostrd que la ni-
fia tiene un marcado retraso en su desarrollo psicomotor, re=

traso mental y de la palabra.

Caso No. 3. Hospital General Reg. 53496)

E, Po No paclente de 17 afios de edad que consulta por -«
falta de crecimiento y de menstruacidn, refiriendo que a pare
tir de los 8 afios principid con detencidn en el crecimiento
Yy que a pesar de tener la edad actualy tiene ausencia de los
caracteres sexuales secundérios. Al examen, paclente de 65
Lbs. de peso y talla de 1,29 ems., hay ausencia de vello axi
lar y publiano. Los genitales externos y mamas son de tipo -

infantil,.

. Los exidmenes complementarios de rutina fueron normales.

—
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El patrdn ecromatinico sexual en cflulas du mucosa oral

es negativoo

Se inicid tratamiento con Metiltestosterona, apareciene
do vello axilar y pubiano, atingue la talla permanecié igual.
tres meses después fue sometida a Laparotomfa exploradora, =
habiléndose encontradc hipoplasia severa de los genitales ine
ternos. Los ovarios estaban reducidos a estructuras rudimep
tarias. Las trompas infantiles y el {tero severamente rudie
mentarioc con el aspecto de una cuerda envuelto en los liga-

nentocs anchos.

Caso No. W. (Hospital Koosevelt Ho Cq 99596)

Ao Bo Ao Ao de 1k afios deedad, originaria de El J{caro,
Depto. de El Progreso. Consulta por detencidn del crecimiep
to de 4 afios de evolucidn, amenorrea, y falta de desarrollo

de los caracteres sexuales secundarios.
Antecedentes famlliares sin importancia.

No hay historia de ancmalfas en su desarrollo psicomoe=
triz durante las primeras fases de su vida. Refiere padecer
de accesos de asma gue han sido tratados con diversos medicae-

mentos. Tres afios antes media(le13 cmso. ¥y pesaba 48 Lbs.

Al examen mostrd marcado déficit pondo-estatural, con =
edad aparente calculada de 7 afics. Paclente bien proporcios

nada. Tallas 1.19 ems., peso 5% Lbs,

La memoria sorprendentemente buena, con inteligencia -
normal (cursaba 6o. afio primria), emocionalmente bien equi=

librada, vivaz, :

Presenta cuello ligeramente "alado", miem-




bros superiores con ciibitos valgus bilateral, cortedad deli e
30., y 4o, metacarpiaros izquierdos. Desarrollo ausenie de =
mamas y de vello pubiano y axilar. Los pezones estdn muy se

parados. Implante bzjo del cabello y cuello de forma trian-

gular,.

El examen Ginecol6gico, hecho bajo anestesia general -
mostrd genitales externos infantiles, lablios menrores muy po-
co desarrollados, clf{tores presente, el hfmen perforado cene

tralmente que permitf{a la introduccidn del dedo mefiique.

La vagina de aproximadamente 4 cms. de longitudo. Al =
tacto rectal se toca el cuello uterino de aproximadamente -
0.5 cms. de didmetro y el dtero de mis o m#nos l.5 cms. de -

largo; el ligamento ancho tenso, pero no se palparon anexos.

Usando el panendoscopic por via vaginal se comprobd que

el cuello uterino medfa 0.5 cms. con orificie longitudinal.

La cromatina sexual en células de la mucosa oral fue ng

gativao

La radiograffa de huesos larges y de columna mostraron
hipotrofia diafisaria, osteoporosis dorsal (xifosis). La e-
dad 8seo fue de 12 afios (edad aparente de 7 afios), con desmj
neralizacidn generalizada y atrofia de las masas musculares

y tejidos blandos. Hipotrofis esquelética,

La dosificacidn de hormona foliculo~estimulante (F.S.H.)

en orina de 24 horas estuvo aumentada (sobre 96 Unidades). =




* N & iy < &  d e gy .
El resto do los exdmeres dentro de iimites nornales,

Se 1le instituyd tratamiento con Dietilestilbesirol o is
dosis de 1 mgrs. tres veces al dfa en forma cfelica wensual
por 20 dfas. Al cabo de dos meses habfa crecido 2 ems. y hae
bfa aumentado 6 librac de pesoy hablendo aparecide msastruace

cibn al tercer mes del tratamiento.

Después de 4 afios de ausencia volvid a contrel, donde -
refirid que habfa suspendido el tratamiento desde hacia mucho
tiempo y desde entonces no habfa vuelto a menstrvuar. Dejé =

de estudiar al terminar el 6o. gradc de primaria.

La talla era de L.24% €ms. el peso de 68 Lbs., Se noté =
ligero desarrollo mamsrio (Fig. No. 2). Ingresada al Hospi=

tal General, se le re-estudidé, con los siguilentes resultados:

Los nuevos exédmenes
radiolégicos mostra=
2
ron edad OseD correg
pondiente a 13 afios
2 meses, lc Cuzl ese
td por debajo de la
edad cronoldgica de

iu atios,

El %o, metacarpiano de la mano izquierda con disminucidn
de la altura en relacidn con los otros, ¢on acoriamiento de -

dos ¢cmso

Los huesos largos con moderada alteracidn trabecular de




extremidades superiores de ambos famres, A nivel de las rodillzs s obgey
van estrias transversales sugestivas de retarde del desarrollo aseo, Bl o8

pacio diafiso-spifisario ¢ la region casi estd seldado.
Un mevo frote de micosa bucal fue negativo para cromatina sexual,

Fue sometida a una isparotomia exploradora en la que se encontraron ge
nitales internos hipoplisicoa y tejido fibroso acupando sl lugar de los ova~
rios, 58 tomd biopsia de dicho tejido e histoligicamente no se encontrd «—o
ninguna ovidencia de overioc y en el s2no del mismo existian restos del cone

dueto de Gartnar,

Fl axamen Psicométrico practicads (Test deStanford-Biner) demostro ree
traso en la edad mental, de 12 afios 6 meses para una edad eronologliza de 18

afiosg por lo demas en limites fronterizos.

Cgao No, 5. (Hospital General) (52),

So Me, paciente de 20 afios de edac, originiria de Cabrican, Depto. de
Quezaltenango, que consulto por dolor de gargania, tos cronica y acne de la
cara y otras regisnes del cuerpo, AL interrogarla refirio no habsr menstrus

de nuncag ni notado desarrolle de los caracteres ssuales secundarios y ade

mitio carencia total de 1ibide,

Al examinarla, su estado nutricional era tieno, la sdad crondligica de

acuerdo ocor la real, con talia de 1,58 mts, y p2so de 125 libras, medidas «

de 1imites normalss para mestro medio.

El habito de tipo eumcoids, brazos lergos, caderas estrechas, dorso o
muy amplio, EL timbre de la voz era femenino. Deasrrollo casi impercepti=

" ble de las mamas 7 ausencia de vello axilar y pubiano,

’ ~ . Ay
Al examen ginecologico, los genitales extermnos francamente femeninos =




pero de tipo prepuberai, les grandes lahir;s poce dasarveliadog y cublertos

de vello mmy escaso y large, los labios menores, el clitoris, introito, iue
cusa e }dmen im:eg:m v de epariencia infantil y rosades, El himen permitia
la introduccion no dolorosa del dedo fndice en su totalidad pudiendo as$ al
caagar un cuello uterino pequefio y corto por palpasion binamual la presen--
¢ia de un Utero hipoplisico de tamafio infantil, El tacto rectal confirmd o
ia presencia de ftero pero no permitid localizar anexes ni masas de ninguna

sspecie.

o
1os examenss complementarios de ruting fueron nemeles,

El estudio de froie vaginal no mosird sisnos de actividad eatrogénic%

zonteniendo dnicamente celulas de tipo basal y dal intermedio.
Otros examenes: P, B. [o ds Bo3 megrs.f Meiaboliso bagsl da + 3%,

17 Ketosteroides y 17 Hidroxisstercides en arina de 2l horaas fueron ds

603 ¥ Soli mgrs, respectivamente,

las radiografias de cranes fueron normales nero las de la columna mos—
traron la presencia de espina bifida eculta y sacralizacion de la £14ma e
vértebra lumbar, La placa d» torax mostré hipotrofia de la Gltirms costilla
ferecha reducida a su sxtrumidad posterior. Ls edad 6seo compstible con se

dad eronologica de 16 afios,
El frote bucal para el sstudio ce la Cromatina Sexual fus Negativa.

Fue practicada una Laparotemiz Exploradora que mostro un uterc hipopléc
sico con trompas atraficas ¥ presencia de un tejido amariliento en las zonasz
de localizacion del overio derechoj una biopsia de este tejido mostrd teiids
Zibrogso muy irrigade sin ningﬁn signo histongico que recordare iejido OVEe

TG0,




Gago e, e Hurpibal leneraly e Co Moo £LE5sH)
As My G Rey pacienbte erlgiraria de Cutulee, Uante, de Bnja Yarspen,
o £ ‘ - 2
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Henos presentado seis Pacientes con Migyenesia Gonadel en quizuzs sa -

encontraren lestaracterfsiicas del Sfndreme de Turner,

El diagnéstico se hizo en bise a los ha'lazgos clinicos, los estudios
de eromatina sexual, comprobdndose con laparitomfa exploradora que fue rea--

lizada en 4 y 3 1a autopsia en una,

Se practicd biopsiz del telido encontradc en ol lugar de los ovarios -~

en cuatro pacientes, la que mostsé ausercia e t2jido ovdrico,

Estudios de Cromatins Sexual fuaron prarticados en teodas las paclentes

encontrandose Negativo (Tipe Masculine) en & Fositive (Tipo Femenino) en wuo-

Todas las pacientes presantaban rasgos oifnizos caracteristicos y anany
1fas congénit:ce aparentes, hipoplasia de genitales y falta de desar=ollc da

los caracteres sexuales sagundarios.
Dos ds l2s pacientes atn no habfan 2legido a 1a pubertad,

En una de las pacientes se dosificaron Jonadotrofines urinariss Y en
otra 17 Ketoestercides urinarios, encontrands elevadas las primeras ¥ bajos

los segundos. En las demis pacisntes no se hicisron deterrminaciones hormo -

nales,

En dos de las pacientes se practicaron {rotes vaginales que mostraron

zusencia de actividad estrogénicsz,

Se hicieron estudics Peicomitricos en tres de las pacientes que mesiira -
TOon en dos severc ratraso rental; de la palawa Y psicomotor y en el tercers,

ligero retrasc en 1a edad mental, Los otros €asos aparentemsnte nowmalss,,

£t

Una de las pacientes tenfa Zalls normal; el resto aestabs. por dabajo da




lo normel. E1 czs¢ Noo 1 fallecid, comprobindose derinisivarento el disg-
néstice a 1a avtopeia y cor blopsis. BHsta pacierts fue conocids cesds =1
nacimiento en el Hospital *Reoosevelt donde se encontraron las caract%rfa%Q;

vag ¢lfnicas.

Tode lo descrite se Puede observar en los datos consignados en el cua-
dre Noo 1.

Con tode lo anterior, consideramos que f.wremos bases suficientss para
fogbaner el diagndstico clfaico de 3{ndroms do Turner en ics rels vasos
cue lemos presantadc ¥ para msjor couprensién de Iz entldad, haremcs a con-
tinuacién la descripeidn del cuadro clinico, métcdos diagndsiices, stiooate

genla y terapéutic: antes de entrar en 1a discusién.,

CUADRO CLINICO

Estas enfermas recurren o son llevadas al médico, generalmente por dos
mtivos: o bien porque hatiendo pasado la edad de la pubsrtad, han nousds
que log caracteres sexualer no se han desarrollado, que las mamas persicien
ds tipo infantil, no se desarrolla sl vello axilar Yy publane v que falis is
manstruacidn (amenorres primaria). EX otro motive por el qus corwtwlda ez la
Jalta de dssarrollo corporsl y detencidn del erecimiento, o bisu son 1levs-

das por tener corta estatura con una u otra anomalfa,

Le historia que es daca comunmsnte @8 qus estas nifias no crecan igual
que otras de la mismy edad; que son siempras pequefias de estatura o que de-—-

Jan de crecer a la edad de 8 © 10 aflos y &sto =3 mis svidenta en Tamiling -

Cuyos miembros han crecido en forma normal {9-35--50) .

El Sindroms se manifiesta en su forma tipica por desarrolle femerine .-

pero infantil de las estructuras sexuales accesorias, ineluyendo los end b

les gxternos, talla pequefie, hibito caracterfstico y defectos eongénitos -

‘mﬁt;mﬁj\@ Bo it




Therenes  mren  tog . Do G G ad B eyt PR S W YD e e . P P RO S
PFOTA RS PAGNT QURRTE astd (‘f}, oo dira el e sifoiee o Lo sheton

25 partes:

SPECTG CLINICO GEUERAL:

Las pacisntas sparentar tas edad Infarise & la real, sin embarge a vo-
ces, después ce la engunda ddcada, suele zstablsuarse clorto grade €2 sand
lidad pretoz {35)o En la mevorfa de los cascz 1z talle es inferior 2 la
normal, obgervindose el retardo 2n el erscimisznte desde L2 segunde infaned
o al ecomlanzo do da sdelosceneir.

y 2

Al nacimlopto, presonten eonrientomsnte lim'cadena do mngs

cles de "viejite? v las egrecteristicas maliovuweciones de pteryzium celll
cubdtus valgus (32). Sip ser enmnoe, son pacimiss que tlensn talls psoue:

fia. oscilande la mayorda enire 122-142 ems. y 21 crecimierin ocvurre mis les

tamente gue sn 128 niflas normalzs por desarrollo rstrasade da Jaw epis
{85-40-50) .
La conformazidn gencral del cuerpo en 1os Casns conaxidos, es rachng

cha, macisa, con los mienbros més bien rebustas ;7 de largs normal e aim

cortos, en consraste con lo observacdo an otras formes de hipnestrogen

prepubsral en que los micmbros son larzes cdandy lze tipicis proporeinnes

sunucoides.
Llama la atencidn e muchas de ellas, Ja forms pertivulur dol vorax
cie 68 prominente sn los costmdos ¥y deosrimids an ol cenlire, sop ammente X0

o

dldmetro anbers-posteriory v separacidn grands estre Jao namag. Lo gue &l
senos autorss han Llamed: térsx en coraza ¢ ezscuio (9-35=5C],
El términy"cnanisme® en estos casos es insxicte ¥ ocusions confualdsy

aon los desdrdanes pltuitarios pidasrios (50).

Se han descrito cas>»s ds talla normsl {nuesiro case Yoo §) v hzaia s

cesiva (9-B5), Se ponsd que el peso al nacimiente, podrin sumindstres 1a-
feomacidn 9til 21 encontrar cascs dol Sindrome sy nmd¥os oreeatoron, 10-07
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SINTOMAS GENITALES:

Los principales son la Amenorrea primaria y la ausencia de caractsres
sexuales secundarios. Las mamas no se desarrollan o s8lo alcanzan un voln-
men minimo (Microlelia), con gran distaacia de separacién entre sf; el ve-—-
1lo axilar y pubiano estéi ausente o es my escaso. En una minorfa de casos
puede haber discréta hipertricosis (35),

El crecimiento del vello sexual es debido, a funcién cértico~ suprarre-
nal y su ausencia o escasez puede estar asociada con la disminucién ds exers-
cién de 17 ketoesteroides que han sido encontrados pricticamente en todes los
pacientes. Estos hallazgos posiblemsnte reflejen la relacién existente entre
el ovario y la funcidn adrenal, afectados dirsctamente por la mediacién de la
hipéfisis anterior (50),

El examen de los genitales externos comprueba hipoplasia de los mismos.
Los grandes y pequefios labios as{ como wvulva ¥ vagina, son hipopldsicos y -

conservan los caracteres infantiles.

Rara fez existen manifestzciones androgénicas como crecimiento del clf-
toris e hirsutismoc y estos hallaggos han sido atribuidos a la presencia ds
células hiliares secretoras de andrégenos, ubicados en la implantacién del -

ovario (3-32),

Se ha encontrado una relacién inversa entrs el desarrollo del clitoris
¥ la cifra de eliminacién urhmeria de los 17 Ketoesteroides (9). Han sido

descritos casos en que el clftoris esté aumentado de tamafic (6-20-35),

La mucosa vaginal es de tipo atréfico como corresporxie al bajo nivel

estrogénico,

Respecto a los genitales internos, son hipopldsicos, Explorando por -
via vaginal o rectal no se pueden palpar los anexos. El dtero es hipopldsi
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La pelvineumograffa muestra la falta de sombra ovirica y la hipoplasia

de los genitales internos.

Los sfntomas climatériccs son poco frecuentes perc se han registrado
en algunas ocasiones "Sofocos" desds los 15 afios de edad {35)o

ANORALIAS OSEAS:

Ademis del cubitus valgus, se encuentra gran nimero de deformidades
esqueléticas: Sindact{lia, polidactflia, paladar hendido, acortamientos
metacarpianos, escoliosis, xifosis, epifisitis de vértebras y de huesos lar-
gos, deformidad de muflecas, costillas, displasia fibrosea Gsea, pla equino;
espina bffida, etco., pero, fundamentalmente, retraso de la unién epifisaria
con edad ésea retardada y osteoporosis de la columma vertebral, codos, mufie-
cas, pies, pélvis y fémur, a vaces generalizados (2::3-6-9=<11-17-R5-52-85-¢5~
50)-

La osteoporosis en estas pacientes es otra menifestacién de deficien--

cia estrdgénica y especialmente se vé en huesos de manos y pies.

TRASTORNOS MENTALESs

El porcentaje de raetraso mental en los pacientes con aberraciones cro-
mosémicas es elevado (18-35-46-~5§1), y la deficiencia mental ha side descri-

ta en muchas pacientes sin que sea de suficliente intensidad como pard causar

retrasos obfios. En un 10% de los casos tfpicos es extremadamente alto (50}

La relacién de los desérdenes cerebrales con las anomalfas del patrdn ecpoma-
tinico sexual son desconocidas. En los varones con Sindrome de Turner y pa-
trén cromatfnico sexual positivo se ha observado gran porcentaje déficit men
tal (17-29).

OTRAS ANOMALIAS:

Trastornos Oculares: Ocurren en muchos casos e incluyen estrabismo, exoftal

mos, ptosis, errores de refraccién, cataratas, epicantus, distancia aumenta-

gyo—



da de los ojos (Hipertalorismo), sstrechamiento del campo visuwsli, vishezms,
pigrentacionas retinsanss y albinismo posterior {9-32-35-48<80). Ciras anc-
. malfas congénitas cuys incidencla es relativamente elevada »s el Deliunisuo

(11).

Trastornos f#uditives: VMalformaciones de ofdos y orejas, scrdera (9-46-5C),

Anomalfas Renales: Se han descrito casos de malformaciones del rifién y de -

todo el &rbol urinaric (-20-50)., duplicacién renal de pélvie y de vréter, -

rifién en herradura (11-25) y rifiones poliquisticos (25),

Anomalfas Dentarias: Uientes implantados en el paladar {2), falta cz inci-

sivos laterales, supericres (45)., Hasta la focha no ha sico estudi:ido el

proceso de la denticién en estos pacientes.

Es frecuente observar gran cantidad de nevos pigmentacoz en la piel -

con predominancia en la cara (2<9-17-35-50-51).

Algunos de los defectoes mencionados son lo bastants graves par: provo-

car la muerte en la primera infancia.

ETIOPATOGENIA:

La etiologfa de esta desorden estd sujeto a muchas 2speculaciores.
Desde el punto de vista de la determinacidén del sexv, evidentemente, se tra-
ta de personas del sexo femenino an las que la diferenciscién del scxo se -

ha realigzade en forma irperfscta.

Se ha hablado de perturbacién del plasma germinativo del gigotc que -
impiae el desarrollo de las células germinales del embridn, dando como re--

sultado, la falta de desarrollo de los ovarios (9-35).

Se han mencionado t.ambién como posibilidades eticldgicas, algunas infec-
ciones de naturaleza irxieterminada sufridas por la madre en las fases iricia-

les del embarazo y el uso de drogas téxicas durante el misno (22-85




El hecho de que ei Sindrome de Turner puede afectar a mis de un alewbre
de la familia sugiere la posibilidad de un gene recesivo en esta faailia par-
ticular (22),

La eticlogfa del tisastorn> se aclaré en 1,959 cuande Yord y colaborado-
res, Jones, Polami, De Almeida y Brigss, sefialaron la exis:encia de una cons- B
titucién cromosémica sexual anormal, con un 80% ds casos con patrén comatini.-

¢o sexual de tipo masculine ¢ negativo.

Estudios recientes muestran que la causz de la Diogenszsia Conadal croms -
tina negative con fenctipo femsnino, 2s la ausencia de und de 1ow o omoSons :

X y 1z constitucidén gen’'lez manifestads por el tipo cromsedmico e3 X0 en - !ﬁ

lugar de XX, de manera jue el total de eromosomas en estas paclientes e3 da

45 en lugar de 46, que es el nimero normal (8-18-20-26-34-54),

La ausencia de un cromosema sexual en la forma completa de este Sindro-
me es la probable explicacién de la muliiplicidad y diversidad de snomalfas
asociadas al Sfndrome (18).

El sexo cromosémico ya estd determinado al unirse las células germina-
les masculinas y femeninas para formar sl huevo, Normalmente coincide el s2-
xo genético con las gonadas Y los genitales, Si fzltan les gonadas, tiene -
lugar el desarrollo genital siempre en sentido femenino, con indspendencia
del sexo cromosémico, posiblemente debido a la influencia de las hormonas -
placentarias. De esta manerz se podrfa hipotetizar que nezcan pereonss sin

gonadas y se desarrollen como mujeres, si bisn los cromoscmas son, frecuen=

temente, de naturalesa masculina XY.

La fertilizacidn ce un huevo "OF por un espermatezoice "X" o <viceverss, o

da como resultado un hvevo XO (18) y en astudios completor de los cromosomas

(Idiogramas), se ha comprobado que la mayor parte de estos pacientes tienen

esta constitucién "XO" mds bicn que vna "XY", en la cval ro se hubleran dess-




‘rellado Ine gonadus y ey const gulente hubleran desazrrollaco swi gorltelss
le forms femenine,

La auvercia do relacién poss

gitiva eatre [dasenesi

genz2sia Conadal y edasl ster:
na o paterna avanzada al tlempo de la corcencidn y predordnio de rossieis
"o cromoséinito sexusl en la forma cromati namposi tive, sugiere

que una pardi-
ia de crompscmas es L'e, que orizina une proporeifn de indivi.duos WIO" (20),

#) trastorno congefito que asienta on el evaric s6lo rara fes ==
+3 aislado 7 en le maycr parte de los CRIGE

B2 pragen -~
efectos conzéniios que

regiztrados, se acompelia de ot
aratterizan el Yfndrome

La snomalfa cromosérica origina una Iinhibicién casi completa de 3

2 28 Qe
togénesis gonadal ¥y explica la mwaltiplicldad de anomlﬁ ae somiticss asozi
das.

a n
En gener

s Ppodemos afirmar que son pocas

a8 anomalize ascciadas que
3¢ observan sn la forma cromatina-positiva del Sfnd roma (Mosaici

hemo ).
Le definicidn del Sindrome de Turner excluye in insificiencia sviriesa
primaria resultante de 1z castracidn post-nat

al que ha sidc vis *a en nifias
que han pressntedo problamas infeceiosos {p

arotidftis, Prucellosis) y cbras
que han sido consideradss como cofineicensia {Ouitis, Masteiditis) (£0).

fanto el Sfndroms de Turner como el Sindrome do

Klinefeter; son el resulta-
de de la no disyuncidn ce cromosomas en uno de los padres curante et la ma-
duracién de

1 évulo o el espermutozoide (24).

METODOS DELAGNOSTICOS s

Pera llegar & un dlagndstico exacte d

tipo de desorden que nos ceupa,

28 necesario hacer estucios adicionaies, aparte de una buena historia ¥ exa-
men £isico.




ediulag geisc jantes a las de Leydig que creen derivadas del -

brote sdrencgenital {9).

En medios hospitalarios en donde los procedimient os diage
nésticos de laboratorio son completos, la exploracidn abdomi~
nal puede noc realizarse ya que los resultados son obvies. En
nuestro medic, en donde no contamos con esas facilldades se «
hace necesaria la laparotomfa confirmatoria. Exdmenes uretrog
cépieosg uretrogramasy, son de gran utilidad para detervminaxr
la relacid: exacta del tracto genital y éstos ayudaan a plarie
ficar los »rocedimientos correctores futuros (53), La pelvie
neumograf{: constituye un gran recurso diagndstico, carece de
riesgos y tiene mucho valor. Se puede mostrar la falia de ww

sombra oviarica y la hipoplasia de los genitales internos (35).

Diagnéstico y Diapndstice Diferencial:

El motivo de consulta mids frecuente es la falta de desa-

rrollo de los caracteres sexuales secundarios, la amenorrez

¥ la falta de erecimiento,

Al examen encontramos pacientes con hibito corporal cae
racterfstico, talla pequefia y ademis se notan encmalfas cone
génltas diversas (oculares, facizles, cuello, extremidades,
etc.) y falta de desarrollo de las caracterfsticas sexuales

secundarias.

Insistiremos aquf sobre la importancia que ticne un exg
men cuicdadosc de los genitales del recién nacido; sobre tode

en los gue se sospecha el sexo femenino, cosa que es frecuwp




temente 2. vidoda. Si1 se sospecha al nacimiesnio alpuna arom -
1fs, seri precies fesde todo punto de vista, rezlizar estus

dios uliariores puzs o menmc s, la naturalezs de la melforymae
eidn sexu:l no se @kede determinar en esta temprana edad. Bg-
to evitar{ que el nifio crezea durante muchos afios y llegue =

la edad aculta dentro del sexo que no le corresponde.

D

[(]
{0

sta manera, toda anomalfa que se obegerve en losg ge-
nitales d-L recidn pacido, daxd orfgen a preblenas que el mé-

s

31¢0

5t

<

2 saker resolver para evitar ecatdstrefes en el futbtnre

j= ]

&

de este a.fo,

El s'ndrome de Turner es reconocido al nacimlento, por
la preseniia de edema linfangiectdsico de meanos ¥ pies ¥y por
el hallazioc de anomalfas t{picas como Pteryzium colli, cuelle

de "esfinie™, cutls laxa, clibitos valgus, etec,

En 11 infanciagy estas pacientes son usualmente consides

rades comy nlflas y son examinadas por el médico por teney ool

ta estaturz con una u otra anomaifa. E1 diagnéstieo puede =
establecerse por el hallazge en 80% de los casos de patrin
cromat{ri:c sezual negativo en frotes bucales (7-27=53). Sin
embargo en el 2Q% qhe presénﬁan patr@n eromatfnicc sexual R
sitive (é» tipo femenino)s guizd se necesite una laparotomiz
explora¢cra antes de la pubertad para confirmar el defecto

gonadal.

Después de la pubertad, la falta de desarrolle de pelo
sexual, 1a ausencia del desarrollo de mamas = hipoplasia ge-

nitel y ciras manifestacicnes de estrogenismo, son sugestive

e s S
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Sl vlagnus Ja o cue 3e confiron ton un estucin de lagp po

. o & 5 y 5 -
trofinag nrinarios guie e¢stan sumentadas (7w80e; 7ai2),

Ern general, los ecazos Croratinaepositive: con Disgenssin

onadaly prosenten mepnor mimers de anomalfas congénitae,
9 &

En resumen, ol oriterio para hacer el dizpndstico de -
Sfndrome ds Tuxmen s&rég enaqiellos paciente: cortos de sre
tatire {parn s cnunnsl, més blen rovustos, er ww wijere ~=
con patrén sromisfnico sexual regativo, con wi o wic cpew <
e congén. . tas aparantes a primera vista, prireinslimente e
1lo membranose {Pterygilom collil), cuello de "erfinge”, eGbis
tus valgus, falia de desarrolin de los caractsres sexanles .-
secundarios y 2 menudo con otr:s anomalfas viscerales, esqie-
18iicas o do otras rartes detectables sdlo con esiudios oling
¢08: Ll nallasmsgo de uns exerecidn aumentada dde: Gonadodirofs o
nas urincving y disrdnucidn de exerecidn de 17 Ketoestereices

arirarios,; confirra aln nds el dlagndstico.,

~

En cvanto 21 wslor dia enéetico de las gondotrofinay upd -
narlag, del: tenerse presente que s8lo cuenten TUsNGe las cme
fermas tlenon mis de 32 o 14 afiosy pues antes e ssts 2024 o
estén norzalmente ausentes ¢ ruy bajas para ¢¢ .eclharse Con o

los métodes usuzie: de laboratorio.

n les &fios pre-puberalec, el dlagndsticn sdio puzde a-
sarse en las anomalias congénites, en la conio mazidn 30m3 e

26 ¥ en lz defiziencia de talla (72922002735 0531 .

El S8{ndiromz es de observseidn relativanenie fresusnie,

— — - , S



®

pFere sa dimgnosiieo ne puede s:r estableecido en gegr ol

St
£

prehas casos sl no se realiza ana exploracidn cue peruis ogs
fablecer I defeein anatlmico fe los ovarios ¢ el aumentu o

las gonedoirofinas vrinarias.e Es por estas ¢z1.8a3 gue puede
(=3 & ¢

pasar inadvertido con frecuencia. ‘
DisgnCstico Diferencisl:
Cuando nos encontramos arnte un ecaso de Sirdrome de Tare-
/ nete teneros gus eer el dlsgabstice diferons: al conn waslie
entidades natoldgicas. .
3
Todas lus niiiug con trasiornos del desarrtlle, eivecial -

mente con anomalias con&;nita;n doberdn consice CLATHE 2OnG

pechkosos do Disgenesis Gonadal, Una eromatin: sewusl tivo =

rmasculine estableee el diagndstico, pero, las (us

[§3]

tlenunm aten

trdr e romatinico soxusl femenino deberdn seguiirse hasis ia

ruhertad ances de neder establacer el diagnédst’eco, a ponos -

que la presencla do Pteryglum 2011l u otras ancmaifes, acloe

3

ren la naturszleza del trastornn.

Frimeramente Labrd que descarter si la amnorpes nrimse

o4

iz es de zause ovarica ¢ hipctissriac

EL hipopltuiinrisme es ditfell de dlagnos loer durante
la pifizz; es czusade por lesicres orgénicas 40 iz nindrisis A
y hey déficit da la hormona del crecimiento, e son s3la,
asvciado a otras hormenas. Er este sfndrome ¢ coserva esic- 1

ture taje e infantilismc sexusl. Bl retrasc ¢l zreclmienie

&85 Eucho 1aryor que en la Disgenesia Gonadal ¢o 2ausz avdrics

B DS FhR AMDRATTAS R A tal'a ¥ --a»:;:,r';E‘ O A
. A B8 48 anennres pr nar:sa gon i POvial 247 9 o
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otres desdrdanes.

Lla rarefaccién ds los huesos, especialmente de manos y viez » on @ ax

ticulacién del cade es un hallazge comin.

Se cbserva frecuentemente ostecporosis en un tercio de los casos RLNA

do generalizada as{ coms condrodistrofia verbebral, vinculadas éstas, direc

tamente, a la falta de estrégenos (3-9-27-35),

La antropometria es Gtil en los jévenes para determinar si el erecimie:

e

to ¥ el desarrollo se han efectuado armonicamente. Las radiografiss dol o
d> musstran clbitus valgus con falta de desarrollo del céndilo externc del -

himero,

Citologia Vaginal y Urinarias

Papanicolae establecid el ciclo citoldgico vaginal de la espocie human:
correlativamente con el ciclo ovirico ¥y endometrial y, junto con Shorr. o

porcionaron la téenica de coloracién que lleva su nombre-

La mayor utilidad de los frotes vaginales es para la valoracién ¢: la
actividad hormonal como {ndice de actividad estrogénica, estudisnde 1z ples:

8is nuclear y el grado de cornificacidn celular. Iste estudio ticne pace

1

valor en presenciaz de proceso infeccioso crdnico, vaginitis, etwu., sieads -

-

3

de gran valor para estimar la existencia de ovulacidn ¢ su ausencisz en G

So0s de esterilidad y amenorree.

La deficiencia intensa de estrdgenos se caracteriza por la presenzis

de células redondas u ovoides baséfilas, con nicleos hipercromitices, grau

nimero de leucocitos ¥ m0C0, y ausencia completa de células epiteliszlen ez-

camosas (9-16-47),

Un frote vaginal de este tipo de presencia de defectos congénitos mul-

tiples, debs hacer sospechar el S{ndrome de Turrer (¢0).

La ecitologfa urinaria muestra similitud con 1a vaginal eegtudiande lasm

caracteristicas de la mucosa uretral que también responde a los esirdpance.




rocora-Blopsia Corzdal-Anatomfa patoidgicas

£l diagnistico definitivo se establece con la exploracidn sbdomin 1.
Aunque los esiudios endoscdpicos y los Rayos "X" son importantes ~n -

determinar laz relaciones anatdémicas y ayudan para decigir sobre el tipo -

de correccién quiriirgics, ellos no revelan la naturaleza exacta del desarro-

ilo genital o el tipo de gbnadas presentes.

La laparotomia exploradora nos dermmestra en los casos comprobados, que
estas nifias tienen tejldo vestigial en el lugar de los ovarios, tejido fi-

brevo y a vecas resios de células intersticiales.

La lapzrotomia exploradora o unz operacién abdomingl incidental, ner-
miten afirmar el diagnéstico, permitiendo observar directamente los genita-

les internos y asimismo, obtener biopsias para su estudio.

De estz manera, al examinar la cavidad pelviana, llams la atenciéa la

falta de desarrollo de los genitales internos. En el sitio que corrasnonds

a los ovarios, se sncuentran dos cordones fibrosos bisrquesinos, en cada me-

gosalpinx, alargados y muy delgados. Hay gran gemejansza con los genitales
intarnos del recién nacido, en lo que al idtero y trompas se refiers. (3-9.

18-R20=34<35 },

Las gonadas no se han desarrollado mas alld del estadio indiferente de

los perfcdos embrionarios iniciales Y estan representados por un esbozs pri-

mitivo indifersnciado que se halla en el ligamento ancho en forma de vwas ti-

ra de tejido fidroso (11).
los primeros casos fueron descritos aisladamente por patélogos .-

El résgo fundamentaldel “indrome de Lurner es la susencia completa de
la unidad funcional del ovario, es decir del aparato folicular v de las cé-
luiss germinales, con las consecuencias que provoca la falta de ésts y la -

falta de las hormenas respectivas (3-9-18-20-34-35). Algunos han descrito

et ey a .
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Tiene gyen interés al hecho de gue han sido scheervadiz waoe
ries peclentes del sexo masculine con hipogonadismo v miliiples

defeectios amngéniiwgﬁ que hen sido agrupados bajc el nonhpo de

Sfndreme de Turnen
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ot

8 majer, al degeribir en un machacho, las caracterfsiicas el

nicag, sludilares a las oncontradas en la mujer (22=31ebi),
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n iz
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ésta se reinicia de nuevo el ciclo (2=3e9=l6e32-46-50),

Como todos los pacientes tienen los cartflagos de conjue
gacién abiertos se plantea la posibilidad de provocar el cree
c¢imiento eon 1a administracidn de andrégenos, especialmente -
con paclentes de menos edad. Adem&s como terapéutica para e
mejorar los esteoporosis, se ha usado Propionato de Testostew
rona y Metiltestosterona que en algunos ha favorecido el eree
¢lnlento, avngue nec en forma wuy significativa, siendo Iy =
varlables 1os resultados (2-9-50=), Su uso es delicado y en
genaral poco recomendable por el desarrollo de virilizacién
que puede ccurrir ain meses después de haber suspendido el =

tratamiento,

La hormona del crecimliento no ha dado resultados muy fae
vorablesy; Podemos decir que la talla no se corrige zon hore
monas hipofisarias de crecimiento (5-9=50), sin embargo, hay

autores que han observado respussta favorable (2),

La terapdutics de Gonadotropinas esg poco convinctente pues
s6lo se ha logrado conseguir muy ligeras modificaciones de los

8rganos genitales ¥ no mejoram el desarrolle mamario (9=50) .

Se ha recomendado el uso de Extracts Tiroideo en pegueriag
dosis, como atimulante del crecimlento, adn en mujeres que nc
presenten sfntomas de hipotiroidism09 slenpre que se preserie
ba antes de la osificacidn total de los cart{lagos. epifisae
rlos; la base fisioldgica de este tratamiento no estd clara,

pero algunos insisten en usarls {(9=33=35),




1

Ze indudable gue osios canmbios Tisioldgicos tienen comeo
£in ia aparicidn de los caracteves sexuales y muchas pacientes
pueden tener vida nermal comd majeres, eon la salvedad de la -
esterilidad y las limifsecionsa a causa de otras anomalfas (2~

332=50) .

Bl desarrclle de velle y pechosg es permanentey, 1os oires
slementos pueden regressr si el tratamiento se descontindz =

-

{t:“ 5{} } o

P

La menstruacidn resulta psicoldgicamente nacesaria porgue
le nifia qulza tenge una sensacldn injustificada de ser persms

ancrmal al no mensiruar igual gue sus eompafierass

8

E1l tratamiento se facllita snormememte con el diagndstie

co tempranoc.

La asociaeién de anomalfas cazdicevasculares pusden caue
sar la muerte temprana o requisren correceidn quirdrziéa cuane

[ -4 n oy & 2 - -
de ésta es posible (els cosrtacidn de adrta).

Lss membranss del cuello pueden corregirse con »lastia {2

Nt

~3

Cada caso debe ser 2studiade ¥ tratado como preblema indl
vidual. Sea cual Cuere; desde el punto de vista histolégiesn,
el gexo de la gémada9 dade haczrse tolo i posible para que ia
paclznte conserve su sexd fenotfplve, sobre tode si se tlene =
en cuenta gue 4ste coincilde easi invariablemente con el hibite

sicolégico del sujetc.
P g .
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DISCUSION s

EL Sfndrome de Turner, catalogado hoy entre 1a Disgee

nesia, ha sido encontrade mis frecuentemente y a menudo nuevos

£asos son reportados en la literatura,

El téramino Disgenesia Gonadaly, significa jue las gonadas
no se han desarrollado mis allf del estadfo "indiferenciado®
de los perfodos embricnarios iniciales ¥ que estdn representa-
das por un esbozo prinitive en forma de coradén blanguecine de
tejido fibrose coloeads on el ligamente zneho, Cuando 8sto =

acurreg el sujeto se desarrollard como upa mujer.

Agregades a los hallazgos cléfnicos sobresalientesg las
determinaciones hormonales y eromosdmicas han venido a confire

mar el diagndstico =n todos estos prablemas ssguales.

Los estudios de cromatina sesual demzestran que er un 80
de estas pacientes ol ratrdn cromatinico sexual es Negative o
de tipo maseullno, lo gue viens & demostrar qu2 estas enfermas
son fenotfplicamente femerinas rero el contéo oromosdmico de
laz edlulag revela an tetal de 4% eromescmas ton una econstitue

e18n "U8" por ausenzia ¢= uno do les cromosomas "Yv,

En general los signos que caracterizan el Sindrome de Tur-
ner se clasifican en varias catagorf339 slends las principales,

los ganitalesy los 3seos ¥y las malformaciones congenitas diver

n

I B o

Les signos genitales estdn representados fundamental men-
te por la falta de desarrollo de les ovarios, los que se enwe

cuentran reducidos a un estroms fibfose en el gue anatomoe=py »
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tolégicamente falta por comple to 1z unidad funecional, la -

falta del desarrolle de los caracteres sexuales secundarios

¥ la hipoplasia genital.

Al faltar el ovario funcionasnie, la hipifisis anterior
en su funeidn gonadotrdéfica se desenfrena, obteniéndose as{,
e¢ifras elevadas de gonadotrofinas urinarias, tal ecomo ccu~
rre en el S{ndrome menopdusico ¥& que en les dos casos no
existen Srganos funcionantes capaces de responder al estimy
lo hipofisarie, lo que resulta en anenorrea. No existe tam~
poco la produceidn de estrégenocs que ejerzan sccidn inhibi-
dora sobre 1a hipéfisis; poer lec mismo, la eitologia vaginal

¥ urinaria no muestra ninguna actividad estrogénica.

En cuanto a2 Los signos 8seos encontrad s, llama la a-
tencidn el cierre retardado de las epifisis, mostrando edad
6sea retardada en comparacidén con ia eronolézics, 3Se obser
va ademds osteoporosis con gran frecusncila y otras anomalias

gue ya hemos descrito.

Las enomalfas somiticas miltinles que son encontradas
con mds frecuencla son: talla corta, cuello membrancse -
{(Pterygium colli) con implante bajo del cabello en la nuca
dafdo la falsa impresidn de ser cuello corto; Cibitus vale
gus, tdérax en coraza, ete. asociados a una o mas anomalfas
congénitas tales como coartacidn de adrta, estenosis pulmo-

nar, hipertensidn amterial de causa indeterminada,; espina -
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do estudiados como tal, porque no se ha pensado en é1, Kg-

tamos seguros que en el futuro, podrin descubrirse caczos en

nuestro medioc.

CONCLUSIONES

1) El sf{ndrome de Turner en su forma tfpica se manifiesta
por desarfollo femenino pero 1hfant11 de las estructu-
ras genitales, talla pequefia (pero no enanos), habito
caracterfstico, falta de actividad estrogénica reconoci
da por ausencia de caracteres sexugles secundarios y -
amenorrea y defectos congénitoé miltiples tales como -
cibitus valgus, pterygium colli, anomalfas 4zeas y car

diovasfulares, etc.

La frecuencia con que se presenta es de 1 por 3000

mujeres fenotipicas.

2) Al nacimiento puede sospecharse por el hallazgo de ede-
ma linfangiectisico de extremidades, cara de viejito y
la presencia de anomalfas congénitas, siendo muy impor
tante realizar un examen minueioso de los genitales del
recién nacido principalmente los sospechosos de anomawe
1{as sexuales en los que deberdn practicarse estudios -

de cromatina sexual.

3) La aplicacién de la prueba de 1a cromatina sexual de --

Barr y de las técnicas citogenéticas ha estipulado grag
démente la in¥estigacidn de 1a etiologfa de la diferen-
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2iacidén semual anormal y es uno de los elementos mis -

importantes para el diagnéstico, Estos estudios so ==
han practicado en frotes de mucosa oral, biopsias de -

pliel, en leutocitos y médula dsea, slendo el primero =

el m4s simple y fécil de realizar, demostrando que en
un 80% de los casos las células no presentan la masa -

caracter{stica de cromatina.

L) La causa de la Disgenesia Gonadal Cromatina-negativa -
(Sindrome de Turner) con fenotipo femenino estd funda-
da en anomalfas cromosémicas. La mayor parte de indi-
viduos gque presentan este trastorno que antes se deno-
minaba Agenesia Ovdrica, tienen férmula cromosémica ang
mala pues en lugar de dos cromosomas sexuales (XX & XY)pg
seen sdlo uno que siempre es X, de ah{ que su constitucién
cromosémica sea "AO" con nimero tatal de 45 cromosomas
tendmene e se explica como resultado de la No Disyun

cidén de cromosomas durante la meidsis.

5) Consideramos dtil hacer el diagndstico precoz porgue =
ésto permite aplicar el tratamiento desde edad tempra-
na, con lo que es posible corregir en gran parte, la -
falta de crecimiento normal, que es una de las pertur-
baciones que mds afecta a las pacientes en su vida fu-

tura.

6) La definicidén del Sindrome excluye la insuficiencia -

ovarica primaria resultante de la castracidén postnatal
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que ha sido vista en nifias que han presentado procesos

infecciosos (parotid{tis, Brucellosis, etc. etc.).

7) E1 rasgo fundamental es la ausencia completa de la uni-
dad funcional del ovario, es decir, del aparato folicu-
lar y de lascélulas germinales, con las consecuencias -
que provoca la falta de estos y la falta de las horng--

nas respectivas.

3) Como pruebas diagnésticas concluyentes estdn: 1la detey
miracién de la cromatina sextad que es megativa en un -
80% de los casos; la dosificacidn de Gonadoirofinas Uri
narias que sobrepasan las cifras normales en las pacien
tes que han pasado la pubertad (en presencia de funecidn

hipofisaria normal) y las dosificaciones de 17 Ketoeste

roides que estén por debajo de lo normal. Logréndose =

comprobar as{ definitiva por laparotomfa exploradora que

permite observar directamente los genitales internos y =

torar biopsia.

3) En medios hospitalarios en donde los prcecedimientos diag-
ndsticos de laboratorio scon completos, la exploracidén -
abcominal puede no realizarse ya que los resultados son
obvics. En nuestro medio, en donde no contamos con esas
facilidades, se hace necesaria la laparatomf{a confirmateo

ria.

10) En casos de amenorrea primaria con talla normal, con &




11)

12)

13}

,W
1

s4in anomali{as congénitas, la diferenciz entre Disgene-
sia Ovérica e Insuficlencia Ovdrica hipogonadotrofica,
sélo puede hacerse medlante la dosificacidn de Gonadotrg

finas vrinarias.

Le deficiencia mental ha sido descrita en muchos.paém
cientes con este trastorna; sin que sea de suficlente

intensidad cono para causar tetraso obvic.

Aproximadamente un 10§ de los casocs t{picos son -

atectados,

Hen sido reportados varios pacientes del sexo masculi-
no con hipogonadismo y mﬁltiplés anomal{ns congénitas
er: 108 que se ha comprobado el diagndsiico de Sindrome
de Turrer y que en comparacidén con lo deserito en la -
mmjefg presentan marcado retraso méntal Yy mayores ano-

mzl{as cardio-vasculares.

En general, la terapéutica en el Sf{ndrome de Turnex

es puramente substitutiva, en donde lu:z estrégenos cops
tituyen la base del tratamiento con 1o que se consigue
modificar profundamente el cuadro geneval, haciendo ver
que ne deben administrarse antes de la pubertad o bien
hasta rno haber comprobado que ya no se produce crecie-
mientc; ya que causardn el cierre prem:turo de las epi-

fisis de 1los huesos largos.




142 Es neeeravio inveskigar lo concernleniz » la adpin
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treclon de progestinicos orales y otros ssteroides n
majeres durante la gestatddn ya que hey evidencia da-
finitiva que estos zedicamentos producan efectos indse

gseables y masculinizaciéa del feto femanino.
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fexval, encontréndolo negative (Tipo Vareuling) en ciy
3 &1

@G ¥ Fositive {(Tipo Femenino) en uno.

La determinacidn on todes los casos 2 hecha en frotes

de mucosa fucal y en uno se kizo ademds en lencoeitos,

Dog de las pacientes (Casos No. 1 y Ne. 2) adn no haee
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AL Fival, wne de 2llas fallecid {Caso No. 1!, comprobandcse

an la autopsia ol dlagndéstice definltivo., f:sta paclente -

Tofas las patientes rresantaban rasgos «linicos carsce
alics vonzénisas aparentes, hipoplasia de «
zenltelss sxberno: e interncs y falta del dxzyrello de los

2evacteras goxualss secundarios.

En euadro patientes se encontrd hipertrciie del elfto-

Phe ¥ en una ne hsbia dtero.

Pncde obsaryverse csto en 1cs datos fuilcrentales cone
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cracos en ol easdro llc

In una naclente se encoptré F, 8. He slovada v en otye
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20 hatfen 1lsgado a2 la rubertad. HoSe hisi:zrar determinge
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los frotes vaginales praciicados en dus naclertes moes-

seeron avsancia de setividad estrozénica.

Il estado mental ué detsrminado en tien con egtudios

“sicondtricos especiales, encontrando en duos de ellas seve-
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