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~¡ TRODUCCIO~ 8 ANTECE l>E!,!,fES
"

OBJE TI VOS~!t HI§!Q1i1:1~.

,>
Los avances alcanzados en los estudios cltogent;ti(~os9

embrIológicos y'bloquím1cos en los últimos años, hallaltera~

do grandamente los conceptos de las anomalías sexuales y han

ayudado a penetrar en los obscuros mecanismos de la determie

naci6n del sexo y la dlterencIac16n sexual o

La comprensión de los mecenismos operantes en estos ca~

sos ha hecho posible el progreso en los tratamientos hormon~

1#
les 1 qulrurglcos que se pueden otrecer a estos pacienteso

.
Estudios Genetlcos:.-..

El concepto de la Intersexualidad tiene validez en todos

1 # ~aquellos casos en os que existe contradlcclon en.tre el hs.bi-

to externo, el desarrollo genital y el sexo cromosmlicoo <5>

En los últimos años se han descrito aberraciones cromos&nicas
,

en dIferentes estados patologlcos humanoso Estas consisten i>.'

en una variación en el número de cromosomas de las células ...

:!I',

1somátlcas del número normal dlploide de ~6o La variacl~n -...

puede ser en los Autosomas, como en los cromosomas sexuales;

entre las prImeras se destaca el Mongolismo en el que se en...

cuentran 47 cromosomas con trlsom1a por uno de los más peq\J,!t

ños autosomas (par #21); entre las ~ltlmas está el Síndrome

de Kl1nefelter (DIsgenesla Tubular Semln!fera) en que el n~~

mero de 47 cromosomas es dado por la presencia de una consti-

tucicSn cromoscSm1ca sexual XXY, '1 el Síndrome de Turnar, que ...

nos ocupa, en que un número de 45 cromosomas es debido a la

presencia de scSlamente un cromosoma determinante sexual, dan~

do como resultado una constituc1&n cromos8ndca XOo

. C~:-"'"
_. _.~~
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La constitucióncromos~mica sexual XO se ha explicado

por el fenómeno de la no disyunci&n de cromosomas en un gam5l

to progenitor durante la meiosis dando orígen al desarrollo

#de un espermatozoide o de un ovulo que carece de un cromoso=

ma sexual; también puede resuitar de la pérdida de cromosoma

sexual en una fase de div1si8n ~s temprana del desarrollo -

embrionario entre la fertilizaci8n y la primera divisi~n de

la célula, dando origen a células con su número completo y

otras con nttmero incompletoo A esto último se ha llamado M,g

saicismo Cromosómico, (18-23-20-29-~6-~-~7)o

Los datos obtenidos por el descubrimiento de constltu--

ciones sexuales anormales indican que el cromosoma Y tiene -

determinante masculino potente y que en el varón es necesa-

rio que exista una constitución cromosómica XY para el desa-

rrollo de los testículosy en la mujer una constitución X~

"para la diferenciaclon de los ovarioso

Estud os Embrioló icos:

Durante la primera semana de vida del embrión, los ór~

nos pasan por un período indiferenciado o neutro, y el desa-

-rrollo ulterior depende de los factores geneticos y de las -
influencias hormonales, presentes en el fetoo Las gónadas y

los órganos genitales internos tienen su orígen en el llama-

do Pliegue Urogenital que es de orIgen Mesodérmico y, los ó~

ganos genitales externos provienen del Seno Urogenltal, de
G

orIgen endodérm1coo

. -.-4
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ConsIdero que es importante conocer este Síndrome por-

que durante mucho tiempo si una paciente presentaba talta de

desarrollo de los caracteres sexuales secundarios y retardo

del crecimiento, el diagnóstico diferencial comprendía ún.ic~

mente trastornos hipotlsiarios, enanismo tiroldeo, cardíaco,

metabólico o infantilismo sexual (9)0 Existía además la -m

creencia de que la ausencia cong~nita de los ovarios, se acom

pañaba de extensas anomalías en otros 8rganoS9 generalmente

incompatibles con la vida, pero con el descubrimiento de nu~

vas técnicas diagn~sticas cada vez más útiles, un número con

siderable de casos han sido reportados en los últimos añosj

111demostrando lo erroneo de tal punto de vistao

La frecuencia de este trastorno es del orden de un caso

por 3000 hembras fenotípicaso

HISTOhIA:

El Síndrome fue descrito cl!nicamente por primera vez -
por Henry Ho Turner en 1938 en una serie de mujeres con in-

fantil1smo sexual, de corta estatura (pero no enanas) en las

cuales se encontraron múltiples anomalías comunes que consti-

tuían sin duda alguna, un verdadero Síndrome, (9-2~32-53)o

,
Desde entonces, mas casos han sido descritos y nuevos -

razgos cl!n1cos de importancia han sido agregados, llegando

a describirse también un cUadro similar en el var6nc

Así en l.9~09 Capurro hace descr1pc1&n del síndrome;

en l,9~2 Kenyon 1 Albright y colaboradores demuestran en es-

"" " ~.-._--
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tas pacientes la e1evacion de las gonadotrofinas urinarias9

dlrerencl~ndolo así de otras entidadesC! En 1,947, DE)l Cast,1

110, de la Balze y Argonz publicaron 8 casos y proponen el e

uso del nombre de S!ndrome de Ovarios Rudimentarios por con...

slderarlo m~s ajustado a los hallazgos histo1óglcos que obt~

vieron en las blopsias (9)0

Otros investigadores entre los que sobresalen Flelschmann,

McCullagh¡ Shereshevsky, Llsser, Wilklns, Schnelder, presentan

nuevos casos y describen otras manifestaciones haciendo uso -
#de técnicas avanzadas de exp1oracion9 llegando a la Laparoto-

mía demostrando as! que las ganadas eran pliegues rudlmenta-

r10s con estoma fibroso Hanqueslno, (9-54).

En 1.943, Flavell describe el Síndrome de Turner en el -
Varón, que luego es seguido de otros reportes slm1lareso (22<a>

31..44) o

Los estudios cromat~11cos sexuales llevados a la prácti-

ca por Barr y Moore en 19953 constituyen un gran adelanto pa-

ra el estudio del sexo y sus anomalías, al descubrir una masa

caracter!stlca de cromatina de forma plano-convexa (cuerpo -
de Barr) junto a la superficie de las membrana nuclear que -
raramente se observa en las c~lulas somáticas de los sujetos

masculinos normaleso

En 1,954, Wllklns y Polani, basados en los estudios y ~

descubrimientos de Barr sobre la Cromatlna, demostraron que
,

estas pacientes son cromosonlcamente negativaso masculinos

(32)0

~ -
4l';'



El prim,er trabajo de conjunto importante sobt"\a 1211tratA

miento fue hecho por L1sser, Curtis, Escam1l1a y Goldbert en

1~947 (9)co

S1 se revisa la literatura, existen muchas observaciones

que han sido clas1ficadas con diversos nombres, as!, se ha -

descrito el Síndrome como: Síndrome de Turnar, Agenesia Ová-

rica, Aplasia Ov:rica, Insuficiencia Ov:rlca Primaria con dI~

m1nucIón de la talla, Síndrome de Ovarios Rudimentarios, Sín-

drome de Bonnevie-Ullrich, EnanIsmo OvárIcoo

~uiero aclarar que en este trabajo he usado el nombre -

de DISGENESIA GONADAL (Síndrome de Turner) y no simplemente

DIsgenesIa Ov:rIca, debIdo a que además de pretender descrI-

bir clásicamente lo que es el Síndrome de Turnar en la mujer¡

, ~ p
hago menclon del cuadro descrito en el varon 1 que tamblen -

es llamado como talo
,

No pretendo con esto descubrir nada --

nuevo, sino exponer los conceptos y estudios realizados por

investigadores como Henry Turner, del Castillo, WI1kins, -

¡"leischmann, Grumbach, Rossl etc., que han descrito magistral

mente el síndrome tanto en mujeres (9-17-18-19-20.35-36-48-

,0-53) como en varones (~lO-3l) así como de autores naclon~

les que han estudiado este tipo de patología tal como el Dro

Oscar Ha BarrIentos Vo que escr1bi& su Tésis de Graduaci8n -
sobre ttDetermlnacicSnde la Cromatlna Sexual en el Dlagn&st1.".

eo del Intersexo" (1) y el Dro Salvador Valenzuela que des....

eribl& un Caso del Síndrome de Turner (52)0



MATbhIAL Y YiliTOD(~
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El presente trabajo comprende el reporte de seis casos

de Síndrome de Turnar en pacientes estudiados en los Hosp1ta

les hoosevelt9 General '1 uno de Clínica privada en los cua",

les se llegó al diagn6stico por hallazgos clínicos, determia

naciones cromatín1cast hormonales, estudios mentales y lapa-

rotomía exploradora con biops1a~

Se hicieron estudios Ps1cométr1cos en alg~1nos de los caG

SOS9 que fueron realizados en la Sección de Psicología de ~l

Unidad de Nev.rología dul Departament.o de Medicina del Hospi.;Q

tal Roosevelto

CASOS CLINICOS:

Caso Noo le
a

f.""
(Hospital Roosevelt Ho Co 10173)

E.. J o 110 Po, niña de 7 añoF. y 7 meses de edad, origina.....

r1a de la capital y re:31dente en la Aldea Boca del Monte, '(,1.

1113. Canales, que consulta por palidez, mal estado genera19 ~

re't:r&so mental '1 pslcow.otOI'c.

Nació en la Maternidad del Hospital Rooseveltt\ producto

#de embarazo normal, Y' de parto eutoclco s1mpleo

En su registro médico encontramos que en el examen de".

recién nacido tenía "Cd.ra de viejito", el cuello corto con
""

la piel formando repli'3gues bastante aparantes;~ el labio su"'.

perior completamente 87entrado, edema de pies y manos9 los ~

pies con tendencia al equ1nismo~ Había ausencia completa de

uñaso Ha tenido varios ingresos al Hospital por d1arreao



labio superior~ Los ....

El desarrollo pOKlcto-esta tUI'al fue deficien.te desde (E¡1
,'"

principio así como el desarrolle! psic~motoro

Antecedentes fam1:~1ares negati v'os; padres y tres her1Ll'''''

nos sanoso

Al examen~ encont~amos niña con pobre desarrollo físico?

talla de 90 cmso peso 26 l1brast aspecto enfermlzoo con palim

dez moderada de piel (1Y1gc 1)

Occ!plto plano, hlperQ

telor1smo; los pabello-

nes aur1culares caídos

hac1a delante¡ los ojos

con distancia de separs.\,

ción de tres centímetros

entre ¿:ngulos ex'é;ernos;

la nariz pobremente for~

mada con retracción del

dientes muestran mala calidad de esmalte y sepsls oral; el -o

cuello corto con pl1eg~es cervicales laterales prominentes9 -

hombro derecho más bajo que el izqu1erdoo El cuello de forma

triangular con implante bajo del cabello en la nUca~
""' 1 t I:
k~ 0-..

#rax poco desarrollado, mamas atrof1cas con los pezones bastan

te separadoso La columna vertebral con moderada escolios1s~

genu valgus~ pie con arcos caídos. extremidades superiores -
con cúb1tos valgus~

.1 examen Neurol~glco: mostrcS niña pasiva que se compo;t



p
,"<

ta como una niña de 2 años de edad y lim1ta su lenguaje a p~

oas palabraso El sistema motor es deficienteo Se sostiene

.sentada y parada con ayuda pero no caminaespontaneamentey

su coordinaci&n y organización de movimientos es deficienteo

El examen Psicométrico (Stantord-Blnet), mostró que la

niña sufre de retraso mental severo, de la palabra '1 .Ps1com...

toro

La determinación del Patr&n Cromat!n1co Nuclear (Croma-

tina del Sexo), en leucocltos y en cllulas de la mucosa bu--

cal fue N~GATIVAo

hadlograf!as de orlneo y Cara sugieren Displasia ósea -
con aparente retardo e 1naadurezo

El examen Glnecológlco mostró genitales externos con ~

derada hipertrofia del cl!toris semejando un pene con prepu-

cio y glande; grandes labios atróficoso Al tacOo rectal es

difícil apreciar los genitales internos pero se palpa un ór-

gano que parece ser 4tero de 20S cmso de lar80 por 1 cmo de

ancho, no doloroso. Bo se logran palpar ovarios ni trompaso

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

ingresado en 1DU1 malas condiciones, falleciendo poco tiempo

después con un cuadro de Bronconeumon!a bilateral severo.

La autopsia reveló hipoplasla ovárica, tejido fibroso

que aparenta ser ovario de recién na.ido prematuro. El úte-

ro y trompas de aspecto normal. El estudio histológicO del

tejido que aparentaba ser ovario no reveló ninguna evidencia
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Caso Noo 20 (Paciente privada del Dro Roberto Rend8nt, Rega

2169)

Mu Ao So, niña de 3 años y 9 meses de ed&d9 originaria

y residente de la ciudad capital de Guatemala que consulta ~

por retraso mental y dGi la palabra"

La paciente fue producto de embal'azo a tÉ;:rmlno y partu

eut&clcoo

Su desarrollo psicomotor ha sido deficiente; se sentó
~

al año9 se paró a los 18 meses, caminó é'J.los 2 años y a{m no

habla bieno Ha tenido varios episodios de espasmos del so',,,

llo~o con rigidez generalizadao

El pa.dre tl~3n.e 52 años y la madre 34 y es Rb. negat1vao

Dos hermanos ,lparentemente sancSfJ Un primo Pft ter!},,) (;on 1"0
St) menta.l y tLi'la pY'1ma segunda patel.'na con. retraso de la p<1111

brr! ~

" 1 f
§ .:

O JI d 4... 4"' ~ ~ ~ ."",! ~.~~H examen J.s..!.c, nJ.ña e aspec...o' eA¡ e.t.m~z''''.9
p,:u.,,;.oa(¡'

""
El max11a:t> 1nf'erlo:r. reducido, el cuello,¿ J.dS ;'xtremidades ";i'

los dedos cortos, los ojos son pequeños bastGmte UJ.1idos con

l /!'.
""

estrabismo conveI'gHnte a te:rnant€ y los angu.J..O$ ex~erno~~

pl"im:idos o El cielo de la boca en ojiva El c¡lell0 c:on 'pl">'S<e

sencta de pliegues cutáneos prominentes y la línea de implar<.

te del cabello es baja y rectao Miembros superiores en cúb~

tas valgUSQ



La niña es obviamente retrasada, la marcha es normal s

~ #aunque muestra pobre coordinaciono

"Los examenes complementarios rutinarios fueron normaleSQ

La radiografía del cr~neo mostr& una pequefi~ calcificación -

,

por encima de la silla turca, princ1palmente encima de las Q

ap&r1sis cl1noldes posterloresc

Al examen rectal bajo anestesIa no se logran palpar los

It
organos genitales internos, ni ovarios o

La determ1nac1~n de la Cromatina Nuclear en frote de e

mucosa bucal fue NE(lATIVA. El Eo Eo Go fue anormal '1 parox!.§.

tico en forma general1zadas y difusas compat1ble con la preQ

sencia de des~rdenes convulsivos o de daño cerebral orgánicoo

El Test Ps1cométr1co (Test de Gessell) mostr~ que la ni-

ña tiene un marcado retraso en su desarrollo psicomotor, re-

traso mental '1 de la palabrao

Caso Noo J.o Hospital General Rego 53~96}

Eo Po No paciente de 17 años de edad que consultapor ~

falta de crecimiento y de menstruación. refiriendo que a par-

tir de los 8 años principió con detención en el crecimiento

'1 que a pesar de tener la edad actual. tiene ausencia de los

caracteres sexuales secundarioso Al examen9 paciente de 65

Lbso de peso y talla de 1029 cmSOt ha1 ausencia de vello a~

lar y publanoo

1nfantllo

Los gen! tales externos y mamas son de tipo -

. Los exámenes complementarios de rutina fueron normales o



trlz durante las primeras fases de su v!dao Refiere padecer

: ",','

El patrón crOIDntfnico sexual en c,~lu.las de mUt;osa oY',sf.l

es negatlvoo

Se inicIeS tratGUu'.Emto con MetI1testosterona, aparec1en...,

d
@

~o vello axllar y pubj:.ano, aunque la talla permanecIa iguale'

tres meses después fue sometida a Laparotom!a exploradora, =

habiéndose encontrado hipoplasia severa de los gen1tales 1nm

temoso Los ovarios estaban reducidos a estructuras rudlmen

Las trompas infantiles y el útero severamente rudl...,tarIaso

mentario con el aspecto de una cuerda envuelto en los 11ga~

mentos anchoso

Caso Noo 4-0 (Hospital Roosevelt Ho C9 99596)

Ao Bo Ao Ao de 14 años de edad 9 orIginaria de El J!caro9

Deptoo de El Progresoo Consulta por detenci6n del crecimlen

to de 4 años de evolucl&n, amenorrea, y falta de desarrollo

de los caracteres sexuales secundarIoso

Antecedentes familIares sin 1mportanclao

No hay historia de anomalías en su desarrollo pslcomo-.

de accesos de asma que han sido tratados con dlverso3 medica-

mentoso Tres años antes medía l~l3 cmso y pesaba 48 Lbso

Al examen mostr6 marcado déficit pondo-estatural, con ~

edad aparente calculada de 7 añoso Paciente bien proporcio9

nadao Talla & 1019 cmso~ peso $4 Lbso

La memoria sorp:rendentemente buena, con inteligencia ...

normal (cursaba 600 año primaria), emoc1onalmente bien equ1~

librada, vIvaz\> Presenta cu,ello ligeramente "alado" ~ miem-



bros superiores con cúbltos valgus bilateral~ cortedad del
""

300 y 400 metacarp1anos iZqulerdoso

mamas y de vello pub'.ano y axilaro

Desarrollo ausente da s

Los pezones están muy s.tl

parados o

guIar o

Implante b&jo del cabello y cuello de forma tr1an-

El examen G1necolcSgico, hecho bajo anestesia general en

mostró gen1tales externos infantiles, labios menores muy pae

ca desarrollados, clítores presente, el h!men perforado cene

tralmente que permitía la introduccl~n del dedo meñiqueo

La vagina de aprox1madamente 4 cmso de longitudo Al
""

tacto rectal se .tocael cuello uterino de aproximadamente CD

~ '*

, #
r::OO~ cmso de diametro y el utero de mas o B8nOS lo~ cmso de e

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

Usando el panendoscopl0 por vía vaginal se comprob& que

el cuello uterino medía 005 cmsc con orificio longltudinalo -.

La cromatlna sexual en c&lulasde la mucosa oral fue ~

gat1vao

La radiografía de huesos largos y de columna mostraron

hipotrofia d1af1saria, osteoporosls dorsal (xlfosls)o La eED

dad 6seo fue de 12 años (edad aparenta de 7 años), con des~

nerallzaci&n generalizada 1 atrofia de las masas musculares

y tejIdos blandoso Hipotrofia esquel~tlcao

La dosIflcaci5n de hormona follculo-estlmulante (FoS.Ho)

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

~ .~,..-
'.""~'-



El resto de los exámer,es dentro de l1mite[1 xlol'ualHs"

Se le instituyeS tratamiento con DletilestilbostI'ol D. la

dosis de 1 mgrso tres veces al día en forma cíclica mansual

por 20 días!! Al caPo de dos meses había crecido 2 cn:¡so ~7 ha...

b!a aumenta.do 6 libra~; de peso, habiendo nparec1do n,en.st:rua""....

clón al tercer mes del tratamientoo

Despu~s de 4 años de ausencia volvió a control, donde ~

reflr16 que había suspendido el tratamiento desde hacía mucho

tiempo y desde entonCE!S no había vuelto El mens.truaX'o

de estudiar al termlnEir el 600 grado de pr1mariao

D .11
eJo

""

La talla era de 1024 ~mso el peso de 68 Lbso
#

Se noto ....

ligero desarrollo ma~lrl0 (ligo No~ 2)0 Ingresada al Hosp1Q

tal General, se le re".estudló, con les siguientes resultadosl

,
Los nuevos examenes

"radiologicos mostra~
p

ran edad oseo corre~

pondiente a 13 años

9 meses~ le cual es-

t~ por debajo de la

~dad cronológ1ca de

lu añoso

El 400 metacarpiano de la mano izouierda con dismj~uclón

de la altura en relaci5n con los otros, con acortamiento de -

i ,

I

dos cmso

Los huesos larios con moderada alteraci8n trabeeular de

~:
i



extremidades superiores de ambos fámu1~es() A n.i7s1 de las rodillas f:1GobsG;!:

van estriaa tramr'fersales sugestivas de retardo del desarrollo Ó61.30" El es

paoio diáfiso-c!pi:tisario de la región oasi est.á soldado o

Un nuevo .frote de mucosa bIcal fu~ negativo para cramatina semalo

Fue sometida a una laparotonda exploradora en la que se enoontraron ~

nitales intemos hipoplásicos y tejido fibroso ocupando al lugar de los OVil"'"

~ioso Ss tc:nó biopsia de dicho tejido e hieto¡¿;gicmnento no se enoontró <"O

"ninguna evidencia de ovario y en el s;ano del mi~IIlO ex1:rt.J.an restos del con...

dueto de Garlner o

El examen Psicométrico pract:i.cad.o (Test deStanford-Biner) demostró 1'S""

"traeo en la edad ¡'Ilental, de 1.2 años 6 meses par,!\ una ed8d cronolQgioa de lB

años; por lo clamáiSen úmites fronterizos o

~aso Nao So (Hospital C~eral) (52)0

So !.{o, paciente da 20 años de edad, origiruria de Cabricán, Deptoo de

Qu.ezaltenango, que consultó por dolor de garganta, tos crónica y acné de la

cara y otras re(;iones del cuerpoo Al interrogaI"la refirió no haber menat:ru!~

do nunca, ni notado desarrollo de 102 caracteres soxua le:!.! secu.ndanos y [!de.>

mitió carer~ia total de l1b1doo

, (;
Al examinarlag su estado nutriclonal era b.um°.ll la ;sdad erol101ogica de

acuerdo con la real, con talla de 1058 mtso y p\Jso de 125 l1bra9~ medidas
""

d~ l!mites normales para nuestro medio~

,
El habito de tipo eunucoida" brsZ(.\s largos!t caderas estrechas/! dorso ""

muy amplioo El timbre da la voz era ffmleniri\Oo Desarrollo casi :1mperceptia

ble de las mamas y ausencia de vello axilar y pub1ano~

Al examen ginecológioo, los genit~les externos .t'ran~amente femani.1108Q

I-J,

..,

":'!'

i ,
I

. ¡
I



paro de tipo prepuberal$! les grandes labic,s poco desa!tro:~:~adoa :J'cubií3!"'to:'~

de vello muy escaso y largo, los labios menoreSt el cÚtoris. intro:.tto¡¡l ¡4,),~"

o'asa e hImen Integro y de E:.parienoia infantil y ::'OsadosD El himen porndtia
Y'

la introducoiól1 no dolorosa del dedo Indica en su totalidad pudiend.o as! ;:¡.!

".caflzar un cuello uterino pElquaf10y corto por palpacion birkanual la pl~sen,-

cia de un útero hipoplásico de tamai'l.o infantilc El tacto rectal confirmó G>
¡

'"Otros examenes: Po Bo Io de So3 m.cg!.'"So%Me';:;abollsarcO basal de + 3%"

la presencia de útero pero nt'> permitió localizar élP.BXOani masas de nL"lguna.

e specie o

"Los examenes cOO1plementarios de rut.il1a fueron no:rmal'::Jso

El estudio de frot.e vag:lnal no most,rf.) s igno'1 do acti'Vid&d estrogán:'i.o2,f

contenieD1o Únicamente oélulas de tipo tl4sal y do1 intermoo.1oo

17 Ketosteroides y 17 Hidroxiesteroides 8n!)r1na de' 24 horas fuf!lr'Ond.s

603 y 504 mgE"sorespeotivai19..'1teo

Las radiograf!as de crán.eo fueron normales pero las de la columna :m08=

traron la presencia de esp:i.n!l b!rida oculta y sacralización de la últiJ:i1a -....

"\

l'vertebra lambaro La placa d", tórax mostró hipotrofia dfJ la últiIrl2, Cf.>sM.lla,
q

I

ó..ex'echa reducida a su extrt.midad posterioZ'o

d2.d cronolÓgica de 16 añosa

#'La edad OS(;IO cocnpat.ible con Se:>

El frote bucal para el <sstu.dl0 de la Cromatina Sexual fue Negativa" ~

Fue practicada una Laparotom.ta Exploradora que most,ró un út.ero hipoplá.""

t:ilco con trampas atró.ficas y presenc~.a de UJ.1tejido amari.llento eIl las z(;'na~

de localización del ovario derecho; una biopsia da este tejido moat:ró tejido

i'lbroso mt\Y irrigado sin ningÚn signo histolÓgico que racordtu"a te.~ido oirá"" .,.

-i
:;:1.000
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crecimiento y amenorI'eac

Al examen :flaico inicial se encmttró marcado dériclt pOfl(lo~stntt\.T'a1.f

ausencia del de3<l.rrollo de ']..o;í~O;1!'a(':t<~re8 sexua1..es ssc.uldm;~io:;., 'los tY.ilZf,W;¿;:;i;' ~

.,
y mamas atroficass el vello a.xilar y -;nbiano ausentes¡¡)oJ1 k:-.:.tpw{"t,:r-ofi~\de:l

¡;]ltor:tso

.~
loa pezones COli, d:tste,ncia (lh s€;}arsc:ion E.1.i1itt3n-r.adE,(" liiIpl;¡nt.t~ dul CB(;{iC

110 bajo en la nuca Y' cuello de :'or11t~ t:riangularo

Al tacto rflCtal nQ ae, palpa:on l?')E gel1italEJs ;;i.nter~o

La pac1.ento nue'\'ament;J '~o).v:Lóa .,::c'naultu' « ros 2j, a2JJJ8ds ed.ad

las misma3 moleat1as<.,

El «.'(a1'l'i.tn1$:'1sioo mo3t~Ó talla d~3 10'.6 mt~ov poso ,1" 16()5 lil)j."8a!~ ()I~l~

Amigdalas h1p'31"¡jr.;:r~.casy cript~.ca8" ~P'j t)
' 1 "''':;'''''

;::.,,,,,.
"~l~ J ~a ':::i~i-.P r<~/O'?r h;;~t>á-
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aspecto 1.11fantij~c;

¡~xcavadoo

'"AU.senci.a d~! velle, a:x5J,.arj) m;mas: atroficas y coZ! d:¡,st,2n11i;~ :1\3 Gn1?m.'~<,'<:c

(~ión d.e 109 pezones {j.ümentadao {}!'ig" !Jo" 3) ó

Se n~to cl1.bi't;\l!S '\ialgH:i" E"¡...

plante bG:jQ c181 oab3'l.l'ÍJ1) Cl~:'J,\j)

aesf~~nge!1 bas'!,mte C,M'1'lcte:;.-!¡:rtice

(Fj.go No" 4)0

Hay defo!'mid~ld d,el ~~o de~~ "

pie (,on tendencia al. !!quir1\l) 'I'!€~..i1"1.U;;
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tJ?...5UL1'ADOS g
"~-:O=~;;::-"""=

Hemos pr~sentad.o se!:3 pacientes iOon DiBge:nesls. Ganada). e!n qUi~l1(::S se
,-

encontraron 12~nra'~teb":ís.t.icas d~!l SíndroIiIC de Turngro

El diagnéstico se hi~o en b'lse a los ha_'_jla2:gi)~
clínicose los et3tudios

de cromat1na sexual;> comprobándose con lap&"otom!a ~xploradora que fue rea,~

l1zada en 4 y a la autopsia en unao

Se practic6 bi'opsiE. del tejido encontradQ en I!!l lugar" dt¡ los oTaríos
"'>

~n cuatJt''O pac:i entes
9 1;11que roost;:-.; ausenc:ia j[f!

tejido o'"á:ricoo

Estudios de Cromatin~ Sexual .t"uf!1!"onpra'}U.cados ~n toda.s las pa.cientfli.!Jj

ancontrándose Negativo (TIpo Masi;:u1:tno) en 5 P031-~ivi01 (Tipo J!'emenin,,» en uno,

Todas las pacient.~s pns9nt-~ban rasgos cÜíni~os caracter>Ístiec:3 y a!lOBl.;11

lÍas congénit¡s aparentes., h1poplasia d.e gen:a.ales jr falta. d~ desar'::"oll@ d6

los caracteres sexuales secundar'los o

Dos de las pacientes aún no habían 11eg,ldO a la pUbelt.ado

En una de: las pacientes se dosific al'on ;jona.dot.rofimul
tn"inarias y en

"Ü\tra 11 Ketoef<tero1des urinarios§' encontrand<:> ele-vada.s las pr:imerafJ y bajo!'!

los segundoso En las demás pac1,mtes no Be hicieron determinaciones hormo~

naleso

En dos de las pacientes se practicaron tI'Otes vaginales que mostraron.

ausencia de actividad estrogénica,Q

Se hicieron estudios Psicom;tricos ~m t:;:,~s de la.s pac:i.entes qu~ JOOatJ.'a ,.-.

ron en dos seVero retraso mental~ de la palabra y pfdcomotor y en El teZ''Cf,¡''()¡;

ligero retraso en la edad mental.:>
Los ot.ros Caso3 aparentem!n1t.e nO.~7lale8,

Una de 18.8 pacientes tenía '~la norma.l~ el !'esto estabo. por dt:tbajo C-~1I



lo nomalo El case\ Noo 1 .fallec1@» (;ompl~bánd(iSI: de:tini~~i'¡¡~lr;e¡nt.o q;¡l

nostil\:o a la aut.opf::ia y con biopsh\o Esta paci.el,tl! fue ~on()(~ida desde

nacimiento en el Ht:¡spital xRooeevelt donde se tmeontraron la~j c8rl1.cter:¡:zf!t;:t

(as clínicas"

'l'OcWtlo descrito se puede observar en 108 d.ai:.os consignados t)n el CU2<:.

dro ~Joo lo

Con todo le anterior@ consideramos que t.~.N1mo8 bases suficien.tes parQ\.

;;':)at~ne:i:" el diagnóstico clínico de Síndrome dI!) Trrnl!!" en lQa :::;~d.l"t1:í!.60¡'¡

cue })eIOOSpretu,ntadcJ :/. para mjor comprennión el!1 la. entidad~ haremm; Jit c:;:;¡r;rco

t,inuacion la descripción del cuadro c1:ínicoa mijtc:dos di agnóS':;1ccs" et1(\;?at,~

~:en:la y terapéutici; antes de entrar en la disrcus:i.Ó11"

9[ADRO CLINIgQ

Estas enfermas recurren o son llevadas allui;dico9 gener~nt.e PO):> dQS

l?J>ti v@s : o bien porque habiendo pasado la edad de la pubet"tad.\J han nO't~4d1)

que los caracteres sexualac, no se han desa.rrol1ad~f qua las mam.'1Spers:'¡,f;,t,<!!r1

de t:ipo infantil" no se de~\arrolla al vello a.x:ilary pubiano
;" qlll't ta.H;J;t lit

Jnenstruación (amenorrea pr:l.maria)o El otro mot.i,'o por el QU6 cOI:'¡;nüt<? (;S l.i!.

:taJ.ta de desarrollo c:orporcJ. y detención del !Oref~imiento.(' o b:l~n é.lC~n11t'lvR=

das por tener corta estatura con una u otra anomalfao

La, historia que es daca CO~nte es que estas niñas no crel(:t¡i:l igual

que otras de la miama edads'. que son siempre pequ(~ñas de esta.i~tu'a (,;1que de~><o

jan de ~Ncer a la edad de 8 o 10 aflos y ésto ,!lS más evident-a en :rJi'lr,1H~a
~,

c~uyos miembros han crecido en .forma normal (9=35'<>50)"

El Síndrome se manifit:sta en su forma típica por desarrollo lt!:mcr.:in~,j)
"

pero infantil de las estructuras sexuales a~cesorlas$ 1n«.:luyendo los g~nH,a

leE, ~xternos~ talla pequefla~ hábito ~aracteríati~o y defe~tos @QngénitD~

==
~ml3J:J. ple 5 o



(~;:c'nF'\!'1.f!:J.(;n ,L. ~j.:rni:L~(;~ ';'¡il p
r':~::' -:]. ~J(: >'~ :"(

\~e s par1:..~s g

M3PECTO CLINICO GElm:U~IA:
-":"""""''''-~~'''-~=====~"",,'''' n"",",.-",,=-~;cc='-;:.1ODoI

I.as paci\'!,nt 38 8.pa.rentml W13. t~d.ad :I.n.1.\tri,:\~ @. la real" s:tn embargc,;.' ,~ ~ 'r,:.

~es9 después de la F;'Dgunda dÉ;cadOl¡) sueÚe !!r:¡t~.ble«!e:r8e ciarto gr;ld(.) C,:!,

lidad precoz (55)0 En 1& mayoría de lns (Casos ln talla. EJS inferior ~ h,

normal¡:¡ observfmdo8f.1 el i"etard.Q ,!U el 1JI"'!;Nimb7!.t() desde la ~(~gm:~~. :i.:¡¡\faTI#;)

((, .al t:oro1enz~ ¡}J~ JLl &(~Q];;SC'3'l1~:j,0.o

Al n.?,\J~.mi..,;!rrto ,) p1"8~tmtj¡':n (t~;»:'¡:,:1.en1/emc:mt~, lLru '{~:d!é1[¡¿1.d~IE'ncr; ~¡

e le s d~ Itvieji tíO" ;r l.au ~;~.,¡¡:te'{,:t~3¡"~ic.nu l\'!;1l1Cl.il~ij2.tL.m~e do pl;(:!)ryghw.i

;(:ubitus v:l1gW;J (52)<:> S:tn se!~ e:mIDOS f) ¡iOn pa.c.brri.e.¡s qt;B Menlm. t.~Ül~ :¡':~'~HF

fÍl'\;- of\cilandQ ],a m;;.t;ro:da enb:>E: 1220.142 «:m~", y 1)1 (~redmje2~¡¡:> O~~'U"'1'e

~;,amel1te que liStA1:tS ni.ñas no:rma11;1s por ciaSJirl'ollo ¡r~tI,&..~~&d( :b

:;55~40-,50 ) o

Id COnfOI"TiI.<l=i6n gen~ral dal cuerp> en loe ta,~':¡Of;cc.mocido:¡;;r e~ !'~)4:hf"n

tC~{r' maciz&[\ con 1;:>8 miembros más bi.en r()!bt'J¡t,~n ;r de larg!7 n{)l'Ir!!':tl e

l~ortoS,f) en con'::lras'oo C011 lo observado I"n otr2i1 f')r'!f~s de .tipD~o:'t,!'og{':¡¡5J5W!~

prop11b3ral an que la3 mi\~J!lbros !}:Cft.¡l.a1:';~o."3dand:; >L;\~;t,:fp1cLB pr~ipo!"ej.m\s~1

('Junucoidea"

Lla..'1Ia :Jl.a ;a.t.!H1!o:i.(gn en, m\;I~has di! e~l~E :ta !O:'11~ pi:,;;'t1rulH!' df31

qt\¡~ es p1"\1Jíf.iLnent!!'Ht los co¡,l~adoB 7f de::>rim.t¿;1;t ,~n nI ct:,í1t.T{'9 'U('X:'anm.fn1it::l:

tÜ.iunetro a.,1I).'terJ=p<>stf3rio1:'; ~" separ,'lcion grf),;)'(i'3 e: !.t:re l..,uJ ?k'l1'í:a1i~(,1() qnc

GunOB auoor~s 'ilan ,L1a¡~1\tI,d;~,tO:rs..x 'en coraza e e:fJr:uio. (~h5fj=f;{/;"

El 'té!'lán)"cna.n:1..:3mo~ en estos (;Gl.S,oe¡es iI1!!XlCt.O ~r OCéistt)1».e cDrJfus¡~Ub

1::011los desord!!1e8 p:jJ.t.uit,ari(!)B pl':L1W.rilOlI3 (50.» e

Se han de.sr;:;r:i.t.o cas')s de tal1,a, nOi:"'11Wl(r.!Ues r.!:-t:iCl~'30 Eco 5) Y htH(;11 .:;~

~e¡:d.va (9=.'35)" s~ pons<ó QU<9el p~HJ(1tal nac:i.IIrl"Jl1':.O,. podr1H !'.iU'f.íIiniat.r'iií::' :L1'

fO:;']18ciJ.)n uti1 ,,~l ent,~,m.t';a:r cas.o!.., d.cil 5f1r!r1r1:'tí,,': tn n:Híns(JJ'wy~;i
(
n-í: 1

.;..-~

:.r'
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J

wo t, ;JC;i05 le ~ (~<~¡~;fH~(:1 C;('; p(~H\' i~ú"i~rl(.r~ .:¡ i te :1."\11<11 n:,(.)í[;r
',i

'M.enmA pe$() Y t~~:¡A normal(~s: ,el tmpfrior<:a H :1:,3 de loa ::rl.PiQF

Ha~' Y.;;r:lant~:; ([\!)r,Ji!:ritas rn ql.:H! la. 'talJ.2l ~'IS' m:r¡I~Otl
~r l<ft<;, .;'J~Qiinill;fan;:.-

r"W'.'¡;;ti9rlsticas e:gttln á',m~ntus: ::' !1tnnOi: ccm:plnt¡;J!) (LE) ()

A~-mtA.LIAS CONGENI'I'M,;:
~,~-

~l Sílldron~ tJstá b;a,s2do ~n la.$ in~jjJf:1.(::~anc~.a conwbita de los oYar::.Oii!

de varios gradosy asociada cc'(j, aIlom,¡:U:La...OO\ do ~rarios tipos"

'lO
';, -'í... T,f_.."'I.,,,,,.,,,,, ( ,,,,~~

~';~~;¿~~~~f: ~;~;;;~~-~ ;~'.

(Pt,er';yg1..WJI :o(,l::Li) e cuello ;;I~.t¡;doflo 1,;1 r..!1Ci'1i.Ha m&s l:lEtnlf('';,:t'f(¡. E)::~: .Jft

f'~'("ma del 00011([1,9 el: el qun s'~ obs~rva que .~1.i~:l:Jjy,ites lat,~::""J:!5!í;¡ pr:13Uf:':'r',w:¡

'U..':'1..dbet.e d.e piel que se exti,mde gj,métric(',J'fl.¡mtt' d~ abajo~'!1.:;Ti";;\;I y
d~' ::'1:lC1~'

,
~~
I

1'ii. .,Jd.r~Hltr(J¡d¡,)SM3 la regi.ón Uitinat.oid(" al a'!:rCl~-¡¡l~~'l!¡ndo la .np,,!':b:wb,)

qlJJ! ,,,tsi SHS ~}~!lt:"!ti¡lida.dl' da a~~ort,snrl/!nto de), ;~u~:Ll,o
Esto" JfI&:,;¡í;l
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SINTOMAS GF1UTALES:

Los principales son la Amenorrea primaria y la ausemia de caracteres

sexuales secundarios o Las JUJIWJno se desarroUan o 8610 alcanzan un volu'~'

-n mínimo (M:J.crolel1a)g con gran distancia de separación entre sí; el ve=--"

110 ax1lar Y pubiano está ausente o es muy escasoo En una minoría de caS08

puede haber discreta h1pertricosis (SS) o

El crecimiento del vello sexual es debido. a func:i8n c órtico"'" suprarre=

na.1 y su ausencia o eSCasez puede estar asociada con la disminución de exrc:re~

ci6n de 17 ketoesteroides que han sido encont.rados prácticamente en todos 105

pacientes o Estos hallawgoB posiblemente reflejen la relación existente entre

el ovario y la función adrenal,\\ afectados directamente por la mediación de la

hipÓf1sis anterior (50)0

El examen de los gen! tales externos comprueba hipoplasia de los mismos ~

Los grandes y pequeftos labios así como vulva ;¡ vagina$) son hipoplásicos y .~.

conserYan los caracteres intantileso

Rara 'fez existen manifestaciones androgénicas como crecimiento del clÍ'.>

torts ., hirsutisJllO y e stos hallazgos han sido a tr1buidos a la presencia de

células biliares secretoras de andrtÓgen02lgubicados en la implantación del
~

ovario (S...32)0

Se ha encontrado una relación inversa entre el desarrollo del el! toria

y la cifra de el1m1naci8n urbRria de 108 17 Ketoesteroides (9)" Han sido

descritos casoS en que el clítoris está aumentado de tamaflo (6~O=55)o

La mucosa vaginal es de tipo atrófico como corresponde al bajo nivel

estrogénicoo

.Respecto a los geni tales internos» 80n hipoplásicos o 1i«p1orando por =

vía vagina! o rectal no Be pueden palpar los anexaso El útero es hipopw!
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La pelvineumografÍa muestra la falta de sombra ovárica y la hipophei~

de lee genitalee interrlOl!Jo

Los síntomas c11mtéric08 son poco frecuentes pero se han registrado

en algunQS ocasiones "Sofocoe" desde los 15 arios de edad (55)0

!N°JlALIAS OSEAS I

Además del cubitus valgus!l S8 encuentra gran número de deformidades

etJquel'ticas I SindactÍlial) po11dactíl1ag paladar hendidof) acortamienwe

metacarpianos, 8scol10818$ xifosis9 ep1fisitis de vértebras y de huesos larc~

gos;> deformidad de 1IIUfie(<::a8gcostillas,;) displasia fibroeem. {~sea.9 pie equinJ¡;

espina b:íf1da, 8tC,,~ pe~09 fundamentalmente, retraso de la unión epifiear1a

con edad ósea retardada y oate(i)pon>sis de la columna vertebra1s codosE) mufie=

cas9 pies9 pélvie y fémur, a vecee generalizadoe (2.~06=9=11",,1'7=25~2~5<:45=

50)~

La osteoporosis en estas pacientes es otra manifestAción de deficien==

cia estrógénica y especialmente se vé en huesos de manos y pies <>

TRASTORNOS MOOALES g

El porcentaje de retraso mental en los pacientes e on aberraciones cro~

mos6m:i.cases elevado (18~50:46=51) fIJ Y la deficiencia mental ha sidiO deaccn<:

ta en muchas pacientes sin que sea de suficiente intensidad como para <causar

retrasos @bf108o En un 10% de los caBOS típiCoS es extremadamnte al~, (50 L

La relación de los desórdenes ~erebrales con las :momaJlÍas del patron CDOlUa=>

tínico sexual son desconocidas o En l@s varones con Síndrome de Turner y pa=

trón cromatínico sexual positivo se ha observado gran porcttntaje déficit 1Ile~

tal (1'1""29)0

OTRAS ANOMALIAS:

Trastorno!: Oculares: Oaurren en muchos casos e incluyen 8strabismo¡¡ exor~!

DIOSaptosis" errores de ret'racciónp cataratas.!! epicantusg distancia 2.UM"'D,ta=

-



da de los ojos (Hiperl<:¡lorisn7:c»a estrechamient.o del ~~E!lilpovisl.l¡;¡:l,~ i:::~.,t,&'.gm:n¡¡,p

pigmentaciones retimal'l:ils y albinismo posterior {9=52,,",$5~-46=50)o Ot:;;;tS ;111'''-'

. malías congénitas c~ incidencia es relativamente el~v';Lda ~s el Dé'J t,¡;¡¡1'Üsm~

(U);o

Trastornos Auditivol!.: }.:alforrr.a.ciones de oídos y ort!!jM" sordera (ge4&c-SO)0

AnomalÍas 1tenales:
~,."..-

Se han descr! to ca.eos de malformacionef' del riflGrJ. y de .~

todo el m-bol urinari~ (",,20=50)09 duplica¡¡::lón renal dt) p~lvls y d~ ureter9 o:.

riñón en herradura (1l~5) y riñones poliquístic05 (25)0

!"nomaJías Dentarias: Dientes implantados en el pala.dar {9),Ij falta c~? in~i..

sivos lateraJ.esg supericres (45)0 Hasta la focha no ha sióo estucliédo el

pro~eso de la dentición en estos pacientes o

Es frecuente obsen'ar gran cantidad de nevos pigroontados en la piel =

con predominancia en la cara (2-..9=17=55=50=51) o

Algunoe de los derEJcto8 I!8ncio~dos son lo bastlilnte gI'avea par~. provooo

car la muerte en la primera in.!anc1at'>

ETIOPATOGENIA:

La etiología de esi.a desorden está sujeto él!.muchas espooulacior.EH:Je

Desde el PUnto d~ vista de la determinación del sexo!) evidt:ntemente, se tr"".~

ta de personas del sexo femenino en las que la dif.erenciac::i.ón a01 s(,m se
"

ha reali;ado en forma ir.tperfectao

Se ha hablado de IX)]:"turba~ión del plasma germinati va del ~gotc que c.,

impide el desarrollo de las ¡¡::élulas germinales del cIIlbrión" da.'1do como re~x'

8ultado,f) la. talta de ckwarrollo de los ovarios (9=35)0

Se han mencionado 1íarnbién como posibilidades etiológicas 3 algunas inf'e~o'

ciones de naturaleza indeterminada sufridas por la madre en las fa/1JP3 inioia'"

les del embarazo 7 el Uf;O de d\"ogas tóxica.s durant.e el mh:no (22,,--.55',o



El h~c:ho de que e:l ;;){¡1drorlle de Turnor pueda afGct..1r a más des un lID..Ennbrt>

de h familia sugiere la posibilidad de \1."1gene¡ recesivo en esta r:i1id..]j.~ ptU"

ticular (22)0

La etiologÍa del t¡:"astornJ se aclaró on lp,959 ouando ,?ord y colabor~do.

resg Jonese PolaDit) De Almsida y Br1gssp señalaron l.~ uxis'~encia de una COlUJ"

titución cromos6m1ca sexual an:>rmal", I:on un f!I:J1.de ,casos CJn patrón coma.tíni~

100Bsxual de tipo masculino o negativo o

E.studio6 recientes muestran que la causa de la Dif~gem¡:¡sia Gonadal @Z'01ik'1.

t:tna. negativa con fenotLpo .fem@nino¡, '!6 la ~us~nd.a de uno de lo~ (:':,,@,¡r4CP~í",'m:;;',;

x y la. constitución gen:~ca m..:ud!'es'l;ad.?,por el tipo ~'rorn:;!\t'J6mi~o ~3 XO Gn.

lugar de IX!! de manera que el total d'<J~Jromosomas en Ot3tas paciente 5 es d~

45 en lugar de 46v que as el número nOr1~l (8=1~0=26~=54)o

La ausencia de un CrODlOSCMasexual ~n la forma completa de este Sínd:!:-@",

me es la probable expU(cación de la mul'tiplicidad y di:1I"ersidad de 2floma.lias

asociadas al Síndrome (18) o

El sexo cromosómico ya está determinado al unirse las células germina=

les mQcuUn.as y feMeninas pp..ra formar ,!1 huevoo Norm~nte coincide el S~

xo genétic@ con las gonada.s y los genitaleso Si fs~tan l¡;s ganadas,,, ti~n(!t
~

lugar el des,arrollo genital siempre en sentido feXlWninop (Con independencia

del sexo eromcsómico8 posiblemente debi-do a la ir1.f'JJ.uencia de las hormonas =

pla.<eentarias" De esta manerlil. se podría hipot,etiza.r' que nu~<can pert!-onas sin

ganadas y se de8arroll~n <comomujeress¡ si bien los CrOnlOS(:lI1aSBon~ freeuen~:

temente,l) de naturalesa masculina XIo

La fertilización de un huevo no" por un esperJi1atczoic,e "X" o '"icevers~.0

da como resultado un m\evo XO (18) y en astud.tos completor de los cromoSOJ!!.ilS

(Idiogramas);; se ha comprobado que h. m¡¡,yor parte de estof'. pac1.ent!)9 tier.e17.

esta consti tuciÓll "Ion más bien que tU'U!!."IY" $ en la cual no se hub1.eran des5v

- - =,. .

¡' I
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.,
ii;

:'.t'()llad('!! 1>25 gonad;ás y po' «:onslguient.e¡ hub:ieran di3s~lZ'ro1Jl,a(\o BU,;;i

de for:aw. femmiW10

La líu.u~(I]!:'.Jia.del .."'el¡::;~:i..OnpoajLtiva entre Di.sg(!;n;!3Üt Conada! y ad~¡¡d "1iE\ter<-

tia o pateJ¡">ua avanzada al tiempo c\e la (1':o!CeP«'i0\1 y el p:n~doninio de rJ@s.r1~i~

~ 't.;:-as-):,orno <oongeñi to que¡ asienta (m el ov,mo só10 r~,i. fez It;f; presen--

mo cromoSOi1D.COsexual en la forma crom.1.tjna<"':t-'OBitiv~íJ SllgiCj'e que una pi;rc.i'",

da dI! ~romsümas 38 la. que ~rigina una prorxH't':ién 0.$ indiv:i.,luos "10" (20)0

1,,;3.aislado y ~n 12, ro&YI)I:"part..e de los caBOS ¡;'eg:Lstr;"dos, B6 acowpai¡~ de O't;,7,';.

defectos congénit.os quei;aractm:'izan el i»J.ndror!1eo

La MOlll<ii.lía lt:1"OlOOsó,nicl'.lorigina una inhibición cas:i. completa di?; la 100.=

toganesis ganada! y expl1.ca la li1altip1ic:ld~d d~ ano:mal!as somá.U.céi1.e asoc:ta-~

das o

En gene:'ru,J podeJOOs afirmm.. que son pocas 1a.5 anomw~s ,'¡SOC:hid&5que

8e cbservansn la fo:rnJíí1.~romatinac~posi ti.:va del S:ín(h"'omo (JI<:i()sailD:fd:SJJ1P

La d5rini~1on d~l SindrolOO de '.furne't" E!X\t:lu;ro JlJ;tinsfU1ciencia miáric&

primar::l.a :resultante de la ~a8t1."adon post.=natal que ha stac. vista en nif!a.s

que han pt"esentado probl~1Ila3 infl!~<oi<oso.s (p~1("ot:1.d!tia ¡; Bru((,ellosia) y otra"

que hall sido cons).derad~s COIOO(cofin~ieen::iu (Otitis!, M;astc:idit:J.s) (50}o

~ranto e:l Síndroma de Turner como el Síndr'c)lOO do Klinefe.~er; son el Y'í3'sulta=

do de la no disyuncion eje cromosomas enunt) de los pa.dr<,s (ura..l'lte ~l,) 1:1 ]11~'i=

dur~ción del óvulo o el esperm~tozo1de (24)0

1~E'1'ODOS_.Pl~G~Q,?,!r..C~:¡

PI:".l"'al1e'gar <i'.un dlagnóst:J.co exacto del tipo de desorden q1,;¡enos ocupn¡;

~s necesa:,-1iQ¡ hacer' est.u('ios adi~ionale8Ei ap~ de tma. buena histol"',ta y exa.~

men físico",



~

c,5¡ulag¡ i:;e10L:iantes a las de 1eydlg que creen d..erIvad':;l

brot¿ é~d¡ren(}genital (9) o

'~l(~1. ,-~

Ell medtos hospItalarios en donde los proced1m1ert os d1ag"",

n~sticos da laboratorio son completos, la exploracl&n abdomi~

nal puede no realizarse ya que los resultados son obvloso En

nuestro medio, en donde no contamos con esas facilidades se ~

hace necesaria la laparotomfa contirmatorlac Exámenes uretro~§.

C&p:t(~OSS1uJ:>f~trC)gramas~ son de gran utilIdad para dete:.:-mlnal' o

la :relaclÓl eXélc:ta del tracto genital y éstos ayudan a plan,:1.o

ficar los ,;n'ocec11mlen'tos correctores futuros (53) o 1,:.1 pe 1 v:l",

neumografí~ cOIlstituleun gran recurso diagnósticop carece de

riesgos y ttene mucho valor. Se puede mostrar la fal'ta de <l><D

sombra ovár~tca ".l la h1poplasla de los gen1 tales internos (35) (\

Dla¡nós~~~~B§stlco D!~~renclal:

El mot:Lvo de consulta ~s frecuente es la falta de desa""

rrollo de los caracteres sexuales secundarlos~ la amenorrea

y la falta de creclm1entoo

Al examen Emcontramos pacientes con hábito corporal cam

racter!stlco~ talla pequeña y además se notan anomalías con,,,,

génltas diversas (oculares, faciales. cuello, extremidades9

ete...) y falt~a de desarrollo de las características sexuales

secundaria s"

Insls';lremos aquí sobre la. importancia que tiene tU1 ex~

man cuidadoso d,~ los gen! tales del recl~n nacido\) sobre todcJ

en los que se sospecha el sexo femenino, cosa que es frecu~¡n

...............



t~Hi1e:nte): 'r:",C!¡::.da¡¡ S1 ea sO ~1r, echa al nac1m1 c>'''''~ o .., 'drj' ""~':;' Qft',.",?,.~- Q'Y j! . ",~,.¡," 1.tr c:;...tt:j ',,,:;¡'';'¿.A ~A".".i'...'\~"i.

l:r~i sEn>f p}?E~e1~{; (:tesde todo punto de vista" :rea.lizaI' asbl'"

d:los ul'~;zO!:'io1~ü~; pu.?S ,?- menucl;>" la natur'aleza de la malfo:rmH""

ci6n sEmacl no se p~ede de'termin.ar en e sta temprana edad~ E:;¡,.e

<' 1 11to e,,1 tart, que e niño creZC~l durante muchos años y ague a

la edad adulta dentro del sexo que no le correspondeo

De e;;;ta JJ1c':\ner~t toda anomalía que se ob~~erve en los ge.,-,

ni tale s d' 1 ¡";H,,~:lenn,acldo, dará: or!gen a pl"Oeblenas que ~~. ¡!tÚ,

"dl(~o deba sabc~l" resolver p,:n'a evitar catastrofes en el ftttu.r(

de este nJlo.,)

E:l s:ndI'~)!OOde Turnar es recanoc1do al nac:t1l11ento, POl-

la. presen~la de edema l1nfanglectás1co de D:!allOS y pies y pO:f

el hallaz'~o Ql(3anomalías típicas como Pteryg:lum col119 c1..1ellv

de rlesfln';en t cutis laxa, cú.bltos valgus, etco

En 1'1 lnfa.nelai) estas pacientes son usualmente cons1.de=

rada.s CCl!i>niilas y son examlnadas por el m€cu'co por tene:t~ c'~:

ta estatt¡-:'E!. Ct)l1 tma u otra a:nomal!ao El diagnóstico puede e

esta.blece;~s'e por el hallazgo en 80% de los casos de patr¿»n

cromatÍlAlJ:o seIltual negativo en :frotes bucales ('7...27-53) e Sln

embargo en el 201D que presentan patrón croIDa'tínlco sexual p,>

sl ti Ve> (di~ tlpo femenino), l2!u1zá se neces! t.e una laparot()m..r~

exploraCc.ra a:ates de la pu.bertad para confirmar el defecto

gonadal{,

Desp4és de la pubertad, la falta de desarrollo de pelo

sexual9! 1,3. ausanc5LB. del desarrollo de ,mamas ,a h1poplasia gee

nitHl ~l e tz:'as ma1.'l:I.festacicn~~~3 de estrogen1sm~)t son sugEJst:ivr:
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{~:'~; j,,,
c:l-Lif.¡ ,~::,~ ','1:,( ,36 ':onfi['¡)".~ (~Or.\ tL"l e~:t.I.1.C::i!; de

f :'i1':'~t ~,
t('::~~):[:ina. s ~l

"
.. t' ,

t d (', "'0 ' 7 .,"}":'UX:.H~; qtle €'s"...an ~UJmen ,a as : ""<1:.,",{ .
"'"':!.:,.~~

R',t g Gl1<~r:¡1" los ca,~()s Cr(lraJ'c;i..",¿,a.- p osltivoi; con Dis'el'le::ln/' t:

gOl1é!dalf) p:r.('I:'entan mellor nÚmeri) de a.nomal!af¡ t; cngti;ni taso

En resum.an.9 ej. crl'cer10 para !:t::'icer el diatnóBt1co de
""

e" ~..
r" 1'~ ":\'"~~ "V"'t

1""" "
'tj .. .lf

'*"
.L. ~

1,j}.naro.-'!1e !.,I.a \1.Ij,,~}E~..'.s::ra" en a q'1,"':I..J.CJS pac¿.ell!~e¡;: (~or~os Óe <&¡"-',

t.c!tn'a (pI3:::-:) ''.1G':'c:nm:un) r tI),ás ble!J l'()bt.l.stos~J (j,r tU:¡;Ui];.;]r,:r:s ,'!':

t '» ",~ 1 .f,' reo¡;.t pa.l'oX'1. ;:!'Omr;:Ul.l.CO ,sexua :~.ega lavo~ con 1.1X;¿ a ITi81I,;¿'l1C!Hl!.:;

lié, ~ c:>r.\g&n.. t,;'1;E.aparen.tes a p!' lm.2:ra vista!) pr:l¡c1pBJ.m81t"t€.

110 membrar:nso {Pt€~I'yg1t.w col:LJ)
~ cuello de "<?Lfinge \) cub;~."".

tus valgu:s i falta de desarrollo de los caractE';es sexuales

sec1.tndari.Qs ;r B. menu.do con otr,=',g anomalías ,rl~;cernJ.el';? e~;q\.e.

létj"cas o di;} ot:ras partes detectables s~lo cor, es'(.udivs
c;;l;."r;"i"

(~osC'. .l';I ;t,e.11a:t;go dE tma, excreción aumentadH d!i GQ!'ladcrf;rof:'e,

nas n,I'irw rLls j" disru1nuc16n de excrec16n de l? Ke:'~oest/~;rcd("E':s

~lr:Lna:['icr¡¡s~.:wi"...fl7."maa1Ín más el d1agn6stlcoo

En c1Y.anto ¡31 ~r81or diagn~'rtlco de las g¡);nnd.()'la'ofJ.na~~

n;;u:la~'9 d'E.1;n tEJJ1(~r.;;E prEu:;ente qm~ 13510 cuent.an cuandO¡,.8.H (in"

J:erm:.u tiEt1'U'1 m;i:3 dE 12 o 14 821099 pues antiH: , El i;;:stn "',de,;'] f'J

est&'::n nO:¡,'fJ;almente ¿rcsentes o IT:Hj:"bajas para

lo:~ métodl:Js nS':.lalt:?1 de laboratorio"
"ect.a!'f,e con o

j) t).En los fiño,;;; PX"t::-puberalei:' n el cUagnostlcn SOtO pUi)de
~

1 1' ti 1
~

," (;'.sa;c'ge en J.a 3 a:n,:>ma :!.as congenJ.\~as\) en a co,:n.fo 'ma:::t.cn. ,;:;om3.'~::"L

ea ¡. iE;,nla ¡1ef,V::ie?lc:1a de talla. (7~"'9"'20...27"'35'~..;:O=5J) ')

El S;fñ;1':1ro:W¡3e;s de observa\(~h~n relativamen,e fx'ecuente f)

-------.-

~
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p!:~rc 5 ~l él ¿ ;>JFS~;t:LC(} tkO p'!.l<;;!de ~'?'I' ~Bs.tablecldo::( n :30¡;r !,1 ;f. \1'

fl¡1H,:hQS ce. SÜ¡~ sl :nO se realiza ~W.a f~xploraci()n. fu.e per {

~'..~.,
"."

...

tablece~r' '2J. é¡efl~C\~O anat6m5.co ~'.e los ovarios {¡ el allm:nt;~\

las gcné\dot::'cjfh1ai~ 11.rj.mtj('1aso E;s por estas C¿tsas qué puede

~~n~ t '~ ..l P' .. .'.¡' .,-,..'..,.~. q......... e.~ .:,1" .
-.c

nn o~ ~ i n"'~~~~~~ft d i fe ~~"r'~~~ nn~ ~:-"~¡:A'I,:~;:~,
'

t - ,t,,;,'''' ~... '.t.(, r:,;;:."~'..h. \.1.. Cl.t!"",~~","L.,o::...yv
..b"'~'U"~'. .:'-.1...::L ~,~ L:, tct...~'>

~_i

pasar lnadv1~rt:1.do ec'n frecuencia"

D.1a.onós tic o DlfereIlc:tG.1 ;.
qr.t.~':-"-'~.-,;ó;s.,~'I&!"~~"""~I'~

Cuando nos encontramos ~Hi:te lID caso de S~:I'drcm.e dE;; Iu:;'''.,,,

ida~l~¡s 4' oll ~(7"i t' a '"\.-r }I:, .,~"i.~tV::

Todas lElS 11:'ti1::~; con tras~~ :>rnos d.el des.aJ.ót:!"cll"}i (! 1<::1.

l ~..~ ~ ~ment:e con a.:iu)ma. :~an con.genl tB.f¡: de'.I<!:Jra.n cons~t':.E ¿'¿~:r~;e ';;OD.1.0t:();:.'

pech.OEOS de Dl~lgenHsle, Gonadal" Un;~ cromat:Knr:. s~~x\:t:9.1tipo

masculino e ~3tablEH:~) el diagnós tj.co, perol) lél.s (U!~ tl€!J.L!l :;H:""~

~"..- ~ 1 b 'i;;:{'ur'e rOm;¡¡'í;;Ln1co SQXUE:. femenino de eran segutrse he! 1,3.

puhert!td ;;H1~e:s d'0 POdE!!' establ'3cer el dlagnóst.:co-g a 11C11.0'S
""

que la. p!'~s(mcls. du P{;eI'yglum {':o111 u otras ancmalía¡;¡\j sr; l.;,,,,,

re:n la rW.tu.5:,,~,le;z;adel trastorn.:)c.

Prlmer:lmS¡'.rte b.3br~ que de Sei:l:rtar sl la am\n>c:~'r6~:\ }J!'im.s';t>

¡,-lE; es de '~!lUsa. ()vétI'ic:a o hipcfl~8.rlao

El h1p~)pi tu.~L'tHr:b:;mo es dlr!c:ll de d1agnc~; .1.-~;:tr dJ.:~a:n.:t¡:)

la nli5.9z; ei; causado, por lesic:1es orgánicas ~ ",,,

Á;;~ rlt,p;)J~'lsi,f;

~r hay déflc:t1; d:?: lu hormona dfl creclm1ento~j1 T'é $':ja ;:;:has, :)

asociado i3. :)trfi,s hormonas.... E~n e sta síndrome JH Cí:JS'f~:pva e Si;E\"

tura ba~¡8> e :tai'ant}.lismo seXl:W1" El retraso 1 '::r!E;(~:tmient(j
¿¡1e s trucha mayor que en la D1sg€1.e sia Ganadal d;:: Ca1¡Sa O",1<.u:,'1<:;::, c.

E.n. Ca~;H¡ d$ arlBtlO!'x'ei?, pr:t nRr.ta con talla 1 "~ ~:(r:. ~~i ~:n
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r: ~ ~ing~Ht.a

(r.;ion h¡()1:,-,)n¡.1 dttt"~n:t.ü el eJ¡¡¡b¡¡ra.zoa ;ya que Vt;I:Lrs :in1Te5.~ig:ad:)l'~I:>
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o {:t
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~.n!}J3.~ lit~lr~¡c'l!'1iWj-onel3 pe:t"ma.'I'lentes en ~,j;LdQ8 ((;n.
('l'c:oirnic,'oo 'L
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!bid;,!'/'} sjnc;;," inic~¡mE!rrl:lr;)~on al t;ra~.:m:i..('mt,J ¡::;~"jJZ

~!.q,;~:~~, p:"

En algm¡;;¡a iL.'aS03 h.'1 sido ~~a ~:r~,~'i~L:1
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f»trc'i! ¡J~~I!H\X'd(:mn~()

La r<U'efacccH;n de l@s huesos $ especialmente de manos y pi~!3;(";JJ! ',Ii!
k\l'

ticulalCión del lC~d~ es un hallazgo comIDo

Se observa frecuent.emente @steoporosis en W1 tercio de los casos n. m>.mi.

d@ generalizada así como condrodistrofia vertsebral,9 vinculadas éstas?) dir.f!!t'

tamentep a la f.rtlt.a de estr6genos (3=9=2'7=35)0

La antropometría es útil en los jóvenes para determinar si el ~ret;i1fji~;:'}

to Y el desarrollo !Je han efectuado armonicamenteo
Las rói1,di.ogr;¡f:L8.S <11:1\':(

dI) muestran cúbitus valgus con falta de desarrollo del cóndil~ e;¡c{~emo del

hÚ1neroo

Cit~ogía Vagina! y Urinarias

Papanicolao estableció el cicl@ citológico vaginal de 1 eSpi)cie hu!!!an<'.

(correlativamente con el ciclo @váric@ y endometrial y;: junto con ShcQ)l"l"',pro

porcionaron la técnica de colorad&n que lleva su nombre"

La mayor utilidad de loa fr@tea vaginales es para la. valol"acion
Q'"

actividad hormona,,1 ({;omoíndice de actividad estrogénilCa¡,¡ estud:!..r,llld~' liii. p:lcm..

sis nuclear y el grado de cornificación celularo
ESte e5tudi~ ti0n~ p~co

valor en presencia de proees(» infeccioso crónico!, vaginitisp et'«';O\i sj.¡!:l(h\ .
.-4<

de gran valor para estim~ la existencia de ovulación o su aUSl''lnc:ia en CEV-

sos de esterilidad y amenorreao

La deficiencia intensa de estrógenos se caracteriza. por l~l pc>e!3~n:;::!.a

de células redond:.ls u ovoides basófilas~ con núcleos hipercroIl1Qtic05¡, :;;X'tu

número de leul!:ooitos y moco" y ausencia completa de células epite1i.;>.1~~ ef3'

reatrDSas (9'=>16,~ 7) o

Un frote vag1na.l de este tipo de presencia de defectos congénit08 mul"

tiples,!) debe hacer aOSP"9char el ~!ndrome de Turrler (40)"

La citologÍ& urinaria muestra similitud con la vaginal oetudi~d~ 19~

cara.1Cterísticas di! :U¡ Mucosa uretra! que también responde ~ los 6~t.r'6g¡}nü~/.

~
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l~~; ;::~~~~'~~f2:r'¿l=~t~~ (j,c!:§:d.u=Ana tomía J?:¡rli~~~i5l..a:
, ()

¡ 1El d:i..í1.gnosti\Co definitivo se establece con la exploracion gbd::mLncc ')

Aunquo lnEI estudios endoscópicos y los Rayos "lit son important.if;s rm
'

determinar lal! relaciones anatómicas y ayudan para decidir sobre el t.ipoo.

de correcci6n quiriirgic.,!, ell08 no revelan la naturaleza exacta del dewB.rX'cv

110 genital o el 1~ipo de gÓnadas presenteso

La 1aparotomía exploradora nos demuestra en los caaos comprobadosf> que

estas niñas tienen tejido vestigial en el lugar de los ovarios1) tejido fi~>

brOBO y a VE'C38 re:31.os de células intersticiales o

La lapé.:.r.oWm:liAexploradora o una operación abdominal incident.al? :)81"'<0

nd.tcn af'irmar el di.agnóstico$ permitiendo observar directamente los gef1ita-~

les internos y asimisDlO2obtener hiopsias para 8U estudioo

De esté.'!, mane!',a.¡¡ al examinar la cavidad pelvianae llama la ~tt(!míb'.io:(lla

falt~, de de:;¡arroll,o de 108 genitales internoso En el sitio que corI'espond~

a los ovarÜtS8 se encuentran dos cordones fibroa08 b:~.que8inosz) II!n cada me-

sosalpinx¡, alargad::¡s y muy delgados" Hay gran aemejan?a con 108 genitale~3

intamos del recién nacj.dog en lo que al útero y 'tromp.¡¡,s se ref:terec, (3=9"

18=20=54<=55 ) o

Las gonadas no se han desarrollado más allá del estadio indiferente de

108 períodos embrionarios iniciales y están representados por un esbozo pri

mitivo indiferenciado que se halla en el ligamento ancho en forma ~ \U1~ ti

ra de tejido 1'ibrosc (11)0

Los pr:i.mer'os casos fueron deser! tos aisladaJllente por patólogos"

El ~sgo fundament.üdel ~ndrome de 'j,'urner 88 la ausencia completa de

la unidad funcional del ovario9 es decir del aparato f«>licular y de las cé~,

lulas germillales $ iCon ha consecuencias que provoca la falta de éste y la c'

falta de !a13 horm~,nas respectivu (5=9-18=20..,34=55)0 Algunos han deseri te

]
"j,oj
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del t":,[1.f:;/e:>_loen la nU.CR,( c:on l~Lml tac:tón de mO"\T1miento~{ ( ~2:

:'s:L (j
l'!. UI.L,::~, y~'!,~~}<j'i ,?t ( ",-:, .~

S:La~) ~~ pl~Ocul),'r; ~:::¿";;'.,~,
''';~''

mj.Sit'.i."t,{J1n,x'(::ac.h'..I':O jel eueZ.l0 qne es anch.o Y' c'::m imp

f~ guras Nos- 6 V' ¡-).A ... W '!i .

Hay e.noIDE_l~fas a.3o-(::tadas,~omc.~ espina blf1á.a, mel'l111goc~:'Le9

mi e llti-tlen.'in.goce le ¡; s.'Lr:'.ngom:Le1i::l1" escollosls ~ 1'1<1tiba;3:ia ) e

EY. sfndrome dr3 ¡~¿;~rence€.;1oti1"l«>Biedl)¡ es U1\3 forma rara de

Distrofia ad1poso-g;enlt.al d(;! ,atiolog!a de se on.c>::ida. Iier(.~ el; <,:~1

it4J, "o;>
"

ll.~
ClU.(~ ;;e cons1de;¡,"'a 105:101:1 hipl)J: '1sarla e nipG\tt).laamlcac B~~3 .6~e CI
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r~c.pc:,;¡..:.c~!.o.\} .;"am",."", eJe.''., Y' E':31...¡:;t (,\,:ffit"S",,,Q q
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1,;:", lJ.¿:i (¡Ót '"..0 t...a.i"~t€;~=

t e,-..,
'f~"'f1'e s O;.,u", {3? ) O':Hi¡~rvándo~e comok~.tlaz ,2

.".
Q~¡ COJ:!1n,n e s e. ote~.a~ ..~. (,. '4;.t <~.. ~ ...1!,..V V ~ IN.. V ---

1.1,(;1.. V ~ ¡y

""'~~

d~.d ':75> ~ retinit1.8 ;jlg;rúentax'ia (70¡J) ~ :r.etr:~so mental (6l¡.J.;.?

hlpogen1ta11smo {6~0} (3úo32m39)o

E1 enanj.smo $í} 9I',:!Ssn.t.'.l sn 107. ,a.sí come:, (}tras ru.1.om;1.1f¡:.1:~H

po:;.idaetiH.a~ slr!J;¡ac¡;:U_l~:<.~anfe:rmedades :re1.":::,:Ü~sy c[l:rdfa~;,,';;3 <0

.:'> . >congcru."",a.;)
"

IilS r.Hj,(~im:lt~ef: ~J()n f'seuQ(}.",Hipopartlt1r'o1d:tsmo men,strnar.."

no .~"n.,.,1 "...~.~.~ft t? )..~.l..i:J.t;;!.<k'¡,u.~¡¡,~VU
\'- ~

E;n el Síndrome de li'rohl:Lch que es una distrofia adlp;¡:¡30@

gen! ta::" producida por lesiones del hipotálano y de hi.p5fi~;:ts
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':1 (;)"-:";); _/'¡"'nr. ~'J' <:;. ~ "1 + i; 0 . ,,,"('10 n~ ¡-~:f;
'~.(.J.. ~

p,.J., '.._,~,,,._f,c(. <1... ..,..!.l~,>,~,'.".{;,Sf> "".a1.:U1.C'.v<>""r!hJ<>, ""uC.;: i:l,,-_t.J..S,!,! ~,"'~'~~:...
l. -.'1:~...'''\

obt?'sidad E, irú'3.nt:iU.smo sexuel la c()nformaí~lón del (;w? r:)t¡ es

di.:t1.ntét (32) (,

Es preciso tf.Hllbién diferenciCtl"lo del infantilismo po::' de."

.f1clenc1as nut:rit:.vas d1gest5.vas, renales, ~lrcula;{;or1a8~ etCt

~
~La prueba IDaH segura para asegurar el diagnostieo~ al al""

cance de la práct:tcn d:tar:t:';>'1; es la detern!l1.J.ción d(~ 1,;.1 n:r)irr9.""

t:t:r'a !;~XUEl EX, 1"x',:¡t,(.:s dE) l1U::cosa. oral"

SfX':.droma de :i\'~rne::' #;!:l e]L Vé.¡!.6n::
f__;__~..'t~"~~«:~.r.ICt;"''''i:''~'~'''-'a!'I8fr~'''''fI,f.\l' '!i/....

T1í\n:w gI'f.l1 interés ~1 hncho de que han sido obser1rad:/f:: VéI,"

r1015 pa.ci<:mtef1 de2. r~exo mascn.11l1O con hipogonad1smo y r.1.ttl:;;iplc3

" ) . " ):~.~¡;(1I'mj.:rlo f"J.e u~;ado po:':' primera vez por Flavell itm
Li)9+'~'l¡

defs(:to¡; c;onglh1.1 t.;;'s~) qlVH hé.n s:tdo agrupados baj o el n';)nbl":~ de

Slndr<:Huo de 2::Jnrn{~::,o

"..¡ ,.t; ,'"- o;. p

1 ~ ~jfes \.Iec.!.1~1!tC~d'l('f) ano}.{ Q.espues de a descripc10n del f,.;~Ü1(h:'o)]e en.

. i~.i ]Ji1:;:,t1r de 13n.tO)'lCHS~ Imevos casos han venido repo:rtn.ndQ'

la, ¡I:uje;::'~ al (iesc:t'ih11' on w:. muchacho, las c8racteríst~,ca:¡ cl:\;~

nl(a s~ ;;;iu1.lares a la,;; oncontrad,~s en la mujer (22"'31''3Il¡l~) .;,

se en la :1.1teratl.l::'a.,~ noniendo .:::adl1 vez mIts ~n:rasis en :m.s pas.;!,
~'i..

go~, cl1n:teos (},.-lO"",;22""31-32..1]6,,,41-48)
1)

Es te. va:t':5,a.l1t~~es rara J' cl:ín1camentt; estos pacielEes t;1e.~,

nem g,:::l1:ltales amb:f'g¡.lC.S¡) mostJ'ando los estudios de (;!'o.IDlltina
."

psezua19qne la ma;;;OJ:' .pa:r'te\)3o.n genetlcamente varones, es de.",

ci,x's, XYí) ':.en.:tendo la '~on.flgtl::-acl{)n cromosóm.1ca "XO" cou un. <'O
~ L

9nUnIItJl'.;>aiC?)'-t5 {:!'cmos,c:¡maB por ,la supuesta deleclon d,sl c::-oro!)~>c",:>
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~es~ículo8 puede ser. ',,~-:,!
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:C(~hay qw.I ha,c!ii}r notar que; 610 hay manir'E! stacl6:n dE;

~(m:::,d:lsmo9 si. €'stán a.f(~'C1;ado;', lí)s dos testículos!)
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~sta se re1nic1a de nuevo el ciclo (2Q3-9-l6-32046.50)o

Como todos los pacientes tienen los cart!lagos de conju~

gación abiertos se plantea la pós1billdad de provocar el crem

cimiento con la admlnistraci8n de andrógenos, especialnente
-

con pacientes de menos edado Además como terapéutica para
-

mejorar los esteoporosls~ se ha usado Proplonato de Testoste-

rona 1 Met11testosterona que en algunos ha favorecido el cree

~1m1ellto\) aU.A1queno en forma mu.;T significa.tiva;> siendo muy m

variables los resultados (2-9-,0"")0
Su uso es delicado y en

general poco recomendable por el desarrollo de vlrilizac1&n

que puede ocurrir aún meses después de haber suspendido el m

t:ratamlentoo

La hormona del crecimiento no ha dado resultados muy fs&

vorables9 Podemos decir que la talla no se corrige con hor~

monas h1po~1sar1as de crecimiento (5-9~;O)? sin embargo9 hay

autores que han observado respuesta favorable (2)0

La terapéutica de Gonadotrop1nas es poco convincente pues

s~10 se ha logrado conseguir mt~1ligeras modificaciones de los

8rganos genltales y no meJorws el desarrollo mamarl0 (9G50)o

Se ha recomendado el uso de Extracto Tiroldeo en pequeñas

dosis, como ~lmulante del creclm1entot aún en mujeres que no

presenten s!ntomas de hlpotiro1dlsmo~ siempre que se prescrle

ba antes de la osificación total de los cartílagoso eplt1ssG

rios, la base fisiológica de este tratamiento no está clara,

pero algunos insisten en usarla (9-33e35)~



Es indudable que íIn~tos cambloE: fisiológicos tie:nen com",,(ZI

fin la apar1ci,sn de los cara~te:res SEixuales '1 muchas pacie31t¡¡:,'s

pueden tem~r"lda norm.':ll como m'l.1e;;'es, con la salvedad de la ...

esterilidad y las limitaciones a causa de otrasanomalías (2~,

3"'32...;0)0

El desax'I'o11o de vello y pechos es perma>nente~ los otrm::

elementos pueden regresar s1 el tratamiento se descontlnúa "',

rf' '-(
'

)
"\.;}~ 5,. i fl

La menstruación resulta p~;;1col&gicamen.te necesa1';>ia porque

la niña qulza. tenga una :3ensac:15n :ln~ius-tlf1cada. de sor persaa

anormal al no menstruar igual que su:} compañeraso

El trata.miento se facilita. enorrnemeDte con el d1agnósti,,>

eo temprano o

La asociacion de anomal!az caxdio-vasculares pueden cau~

1 8 P
sal' a muertE; tempran.a o requi'2:i'en correcc1on quirurgit:a cuan.."

do ~sta es posible (e j: eoaI'té\;;i!~n dt~ a~1~ta)"

Las membranas dE;! c''.1ello pued:;;u cor¿>egirse con :pla.st:la (2).j

Cada caso debe ser '&studl.s.do ;¡~ tratado como pro'blema 1nd;1.

v1dualc Sea cual fue:re p desde el PUiJ,to de vist.a his.tOlóg1cr.LJ
p

el sexo de la gonada~ d00e hac~rse todo 10 posible para que la

pacl~nt(: conserve su 2SXO renot;!i¡')lt~O~ sob:~e todo s1 se tiene oro
~ 4 ~

en cuenta qUE: él3te coin(:1de casi :tnval'iablement.e .Jon el h&bi'to

psico16g1co del sujetoo
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El SÍ11droIlle de Turner?,; catalogada hoy entre la Disge...

~nesia9 ha sldo encontrado mas .fI'scuentemente y a menudo nae'vos

~asos son reportado13 en la litsraturso

El término Disgenesla Ganadal, significa que las ganadas

no se han desarrollado más allá del estadía "i.ndiferenc1ado"

de los períodos emb:r1ol~rios iniciales y que están representa~

das por un esbm:;cI p'('j.mittvo en í'Cl'IDa de cordón blanquecino de

tejido fibroso colo\~ado en el lj.gamento a,nchoo
Cuando ~sto .".

I!iocurre~ el sujeto s¡~ desarrollax'e. como un.a majara

l~gregad.s a los hallazgos cl!nicos sobresalientes~ las ...

deternrl.naciones hormonales y cromosám1ca~ han venido a corú'lr...

ruar el diagnóstico ':m todos estos problemas
sexuales"

Los estudios d,~ cI"omatina flexual demuestran que en un 80~

de estas pa,c1entes (;,1 pat.r5n cl'ornat;Ín1co sexual es Negativo o

de tipo masculino, lo que v1en~i' él demostrar qua esta.s enfermas

son fenot!p1camen'te femeninas pero el cont&o cromos&m1co de

las células revela 'ln tot.al de i+5 cromosomas con una const1tu-

c1ón !lX@Upor ausenl.~ia d>e uno de los c;rCllFlosomas "X"o

En g\3nera.l los signos que (~a:r&cter1zan el Síndrome de Tu!',,.

ner se clasifican 611 var1.as categorías$) siendo las p:rlncipales5j

#
~los geni tal(~s9 los:>seos y las l:1a.lformaciones congeni tas dive.!:

t:;a S o

Los signos genltales está!'.!. represeIltados fundamentalmen..

te po:r la falta de1esarrollo dE~los ovarios, los que se en.......

cuent:rE"tn reducidos :i un estroma. :fibroso en el ~ue ana.tomo-pa...



~. ~1 ,~,

tOlóg1camente taIta por comp]e to lfL un1dacl func1onal~ la
...,

falta del desarrollo de los caracteres sexuales seclIndar10s

y la h1poplas1a genitale

Al faltar el ovario tuncionante, la h1pófis1s anterior

en su función gonadotróf1ca se desenfrena, obten1éndose así~

cifras elevadas de gonadotroflnas urinarias, tal Como ccu-

rre en el Síndrome menopáuslco ya que en los dos ClLSOSno

existen órganos f'unc1onantes capa'r.:es de l'esponde:r al estímy,

lo h1pof1sari~lo que resulta en amenorrea. No exl:ste tam-
poco la producción de estrógenos que ejerzan Gticción lnh1b1-

dora sobre la hlpóf1s1s; por 10 m18mo9 la e1tolog1a vaginal

y urinariano muestraninguna actividad estrogénicso

En cuanto a los signos óseos encontradb;3~ llama la a~

tenc1ón el cierre retardado de las epír1s1s~ mostrando edad

osea retardada en comparac1 ón con la c:ronológ1ca o Se obse.¡:

va además osteoporos1s con gran frecuencia y otras anomalías

que ya hemos descri'too

Las anomalías somáticas múltiples que son encontradas

con m!Ís frecuencia son;: talla corta~ cuello mambranoso =

(Pteryg1um coll1) Con implante bajo del cabello en la nuca

daddo la Talaa impresi6n de ser cuello corto; Cúbltus val~

gus, tórax en coraza, atco asociados a una o más anomalías

Po,congenitas tales como coe,rtac1on de aorta, estenosis pulma=

na.rs¡ hlpertensión aftter1al de causa indeterminada, espina ...
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do estudiados Como tal, porque no se ha pensado en él~
Es...

tamos seguros que en el futuro, podrán descubrirse casos en

nuestro med10ó

CONCLUSIONES

1) El síndrome de Turner en su forma típica se manifiesta

por desarrollo femenino pero infantil de las estructu-

ras genitales~ talla pequeña (pero no enanos), hábito

característico, falta de actividad estrogénlca reconoc!

da por ausencia de caracteres sexU3les secundarios y ~

amenorrea y defectos congénitos múlt1ples tales como
Q

cúbitus valgus, pterygium cOl11, anomalías óseas y ca~

diovas(!u1ares, etco

La frecuencia con que se presenta es de 1 por 3000

mujeres fenotípic&so

2) Al nacimiento puede sospecharse por el hallazgo de ede-

ma lInfang1ectáslco de extrem1dades, cara de viejItoy

la presenciade anomalíascongénitas, siendo muy Impo~

tan te realIzar un examen minucioso de los genitales del

recién nacido principalmente los sospechosos de anoma-c

lías sexuales en los que deberán practIcarse estudios -
de cromatIna sexualo

3) La aplicación de la prueba de la cromatina sexual de -~
Barr y de las técn1cas cItogenéticas ha estipulado gr~

demente la 1nfestIgación de la etiología de la d1terenc
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c:f.aci6n segual anormal y es uno de los elementos más .",

importantes para el diagn6stico, Estos estudios se -...

han practicado en frotes de mucosa oralt biopslas de -

piel)) en 1eu~ocitos '1 médula 6sea, siendo el primero ""

el más simple '1 fácil de realizar, demostrando que en

un 80% de los casos las células no presentan la masa =

característica de cromatinao

a..;-) La causa de la Disgenes1a Gonadal Cromatlna-negativa ~

(S1ndrome de Turner) con fenotipo femenino está funds=

da en anomalías cromosóm1cas. La mayor parte de indi~

v1duos que presentan este trastorno que antes se deno~

minaba Agenesia Ovárica, tienen f6rmula cromosóm1ca an,Q.

mala pues en lugar de dos cromosomas sexuales (XX ó XY)P.2

seen s610 uno que siempre es X, de ahí que su consti tuci6D.

cromos6mica sea "XO" con número tetal de 45 cromosomas

1.'enÓ1.l1e"D«) me se explica como resultado de la No D1syun
~ .

ción de cromosomas durante la meiósiso

5) Consideramos útil hacer el diagnóstico precoz porque ~

ésto permite aplicar el tratamiento desde edad temprao

na, con lo que es posible corregir en gran parte~ la dO

falta de crecimiento normal, que es una de las pertur-

baciones que más afecta a las pacientes en suvids fu-

turao

6) La definición del Síndrome excluye la insuficiencia ~

,
la

,
ovarica primaria resultante de castrac10n postnatal
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~J. <~

que ha sido vista en niñas que han presentado procesos

infecciosos (parotidít1s, Brucellosis, atco etc~)o

7) El rasgo fundamental es la ausencia completa de la uni-

dad funcional del ovar10,es decir, del aparato tol1cu-

lar y de las células germ1nales, con las consecuencias ...

que provoca la talta de estos y la falta de las hormo~8

nas respectlvaso

9) Como pruebas diagnóstlcas concluyentes están: la dete~

m1r..ac16n de la cromatina seX1i.ai1que es negativa enun .."

80% de los casos; la dosificación de Gonadotrofinas Ur¿

narias q,ue sobrepasan las cifras normales en las pacíen

tes que han pasado la pubertad (en presencia de función

hipoflsar1a normal) y las dosificaciones de 17 Ketoest~

roides que están por debajo de 10 normalo Lográndose ~

comprobar.ssí defin1tiva por laparotom!a exploradora que

permite observar directamente los genitales internos y ~

tomar biopsia o

¡J) En medios hospitalarios en donde los procedimientos dlag=

nóst:tcos de laboratorio son completos, la e:'Kploración
""

abdominal puede no realizarse ya que los resultados son

obvios o En nuestro medio, en donde no contamos con esas

facilidades, se hace necesaria la laparatomía confirmat2

ría..

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



11)

12)

13)

-J ~_:L'

~in anomalías congénltasf la diferencia entre Disgene=

f~:1.a. Ovárlca e Insuficiencia Ovarica hipogonadotróf1ca9

s61c) pl1.ede hacerse mediante la dosifica.ción de GonadotJr'J~

finas urinarias..

La deficiencia mental ha s1do descrita en muchos pae~

cientes con este trastorno, sin que sea de suficiente

:'í..nt¡:ms,idad COllO para causar tetraso obvio.)

Apuooxlmadamente un 10' de los casos típicos son ""

afe~:tados e

Han sido reportados varios pacientes d~l sexo masculi=

no con hipogonad1smo '1 miiltiples anomalías congénitas

en los que se ha comprobado el d1agnóstÜ;o de Síndrome
,

d{;' Turner y que en compa:raclon con lo des¡~rito en la ."

m¡;Lje:r~ presentan marcado retraso mental y mayores ano-

nm.l:!a ~~card1o...vascula re s C)

En genEral~ la terapéutica en el Síndrome de Turner
IP

e:s pu.ramente 9ubsti tut1va, en donde lo~; e9trogenos coIlP

t:t.tuyen. la oa:39 del tratamiento con lo que se consigue

modificar profundamente el cuadro general~ haciendo ver

que no deben administrarse antes de la pubertad o bien

hasta no habe~ comprobado que ya no se produce crec1-

m:iento~ ya qUE}causarán el cierre prenlE,turo de las ep;Í=

f:tsls de los huesos largos o
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.1 E S ll¡~~i.::~~Í;a:~".ioinvestigar lo concern1ent,,;; () la. adIvlrL,.g,,,,,"

tre..cii$n da p:rogestinicos orales y otrcls; ~;stero:Ldes~¡J

rortljer0.~ durante la gc:stat!16n .ya que has" eviden(:ia
dL3'"

f'in1tiva que estos rnedlcamentos producJn e.rectos lucre=
()'seables y maiScu11n1zacion del feto temGn:lnoo

F U N A R I O
=-""'""~~'~--""-' I_":" ~-

~; e p:¡v1Bcn¡~E\n seis paclenttéJS con D1sg(H:dCLE¡ GO)::~ad!.al ~m,

,'8:~]J2'~ f:i;¡¿ ~lJ,~; a:i'on lB ~ ca):'Hcte:t>íst1ca~ ;;('J}:,:ttai3 po:~' '0'"

e-11
'3

tí 1 dj,"q~w5Btl{(~ se b~.B6 ~:nl los hallazgt)] .'
l:,(nlc¡JE :Y

~,"E : 7.:, -E: :3 1':1i)'Jra tOl'io~ detern:J.E1a~lol1es de C;:')IL tina i:}~)xu¿;,l j

¡;CHLPTQt; 5, "~(l"1 L,::parot(lm1'a K1tploradol'a e:I}.~r tro :r &. 1..a

;:!1J ;;' L;. e.1 "l1{lt;"

E:.1 CU;¡ (1-3 1<.:'1.5paclm.;~t3iJ se p:racth;¡:;:..cJpsia del t,{:;}
<

.,I~' o c:n(~cn:t~',{?d') en ~~l :'~.ugar (L~ los ovarios (.r(¡n 10 qne SE 'o.

1'1 ,:"Ui3C)!'H::p~a dE'~ tej:!.d,) ovárlcoo

'\1:'" ¿...:¡,~ ,",,~ -, ,> t."-.,J d :t ~." i 1 " d .,'jJciJ. II.(L.¡;¡',.) ,;A" pI'<:.C ~'cJ.""O E,' .~Am. n..~c. on é:;.. trón G:K"OImG. tí<~

fexual, GTIJ;:ontrándolo n€:~at1vo (Tipo t:~~:cul:tn~;) e~. (:7..!:,

(~(i:ty l'oslt:l'vi', (Tipo Femen'.no) ¡an unOo

La dEdte:rmina(!ión (;In todCiS los casos f1¿.3 hecha en fI'(,'I.t;( iJ

di~ rílUt~osa t:u:;al y en unc~ se biza además en 11.:ucoc:t tos@

Dog; d~ las pHcie:n"tes (Ca.sos No. 1 '1 Nr.;.., 2) aún no hEl""c



< .;~<rl ] ga(L) a la pu.baJ.~t,3.d" gn ellas el (.:;-~tj..c',~ ,L;e tlG,'>;

~1Q' en :L:¡;; ~~c,(¡;>t:lc'!;o!;n.":{st.1cG,g; í;:!11:rdcas y estad
é

'"':A'omOS(;)m~.t;c;s
'°

:", 1""',
o",'~ ,e

'h
,4,.,

,'" 1 "1r... ';'i:) 11 '

,,¿¡" ( C,.
O N"," .!.L"I,"";) ,~L,,<:, '-!r", ~, .l.a;.:) "'.to., eC.Ji..O ,as 'Ve :~ <:om.proba:ndcs€

r\:l11la au.to;P!35.a el dlagnÓ:;:tlc'J definitivo. C;;ita pacientl9
"'"

.ru.¡~ e~ntrol~da dG,sdv sn n:..c:i.m:lento que :fue cU:.6!ndo se enCOD'"

traI'on las cf1,ra.ct'{r:fstlc8.~ del Síndrome.

l'OC:Jo1Slm~ pa=lerktí;H: pres\:lntaban rasgG'~: el:ínico'S cati3{;:«
,

."
"

,"'r,' 1.4." iI:o'
,''''T'

",?p
"

j ,'
, .,.,

t .~
O." ...L.l,..",X<l LI..., ,

""
L ,:.:,eI.r .\Id. 5 a[,a.ren ,.e .::.

:'
Y.H1ip

.,,;exlit¡;1(;,s1?{LernOE e internes y falta del ; ,T :cc.lh~ de lUf

,;wl'a~t~:!:'fH; S'e:;:IDIH1.¡::'sSE'(,;nnd a ri or:;
"

E.n cua¡¡'¡~o pa-cientC'),'S se encontró h1pe;"trc f:La

Si ;r ~n u.nao AlC,'h::;bis. úttn'o,c

1 el:! t.o"

?
.tu!::de jJhs.arv6.rse ~Hlto en los datos í'¡:¡;¡.;)EI¡(;'n¡;ales co,n"'~

EJ:ÜH'J~: ()n~u. (~!lE.dro nc o 2"

1);1 u.n} pac:5~entü $.(', encon:tr6 }i'o Se H.. '~l('~'ada l en C,t,:i::'l

.1"; i:'.(~t(;;: r;te:¡;'i:>ldes h::i;j os"

I'\H, de; lc;~ 'CE.SOS~ como hi9illOS 1nformadc. (f,.trSF):,;'ic.:rmfHlte'5)

n.(,) habjL::ltl. 11Hgado a la pubeltado :Ncise h1.r~>:¡J'O:C: detex-mirr.a.o

'~L~m<f?t !~'!C:lr;r::>;).alesen la~ otras pac1entes0

Lo~¡ f';:o'~es 'vélginales prltC tlcados en <d;¡¡8 p~¡(~1eJ('\t,es !:Il(~S'

>',',>'rQX: a'!H:¡~;:nf~ia d~Ja.ct:Lv1dad 'Bstrogén1cao

El IJ9.:::tado mental J:u~ determinado en 't:~'{tH (011. ~,studios

:'f31.COtlé tl':\.i;O;> espE'c1al¡~s ~ encontrando en des (lf¿, ellas se~re<'



rf)) ;::S(! 'l1Hnt.al'i' dE¡ pa b:ra ? Psicom~~'>Jl', En 't~,p :l\/t~;f, ;.',~

Z~,~l~~':) lln 1:1g(~:ro :r(!t:¡"'¡H~t1 '''in eda.d InI3ntaL, l¡Oi~ ot:¡:'QS t.X'€;S D

:;c} [:,05
~ ,D:inH: lparent~~mEn nr.x!!Dal6't;)

"

La. ta 11\1. :se E;;n(~or.tT: pc¡¿ d€:b::t;¡o de 10 :)'{~?'mt?\l en 'f';i;)dos

casos¡} (;r,n, e.K{:~p(;1.Ór~e ii,;71apU;;ierrte ('3;;/>0 N.),:) :n <

)'1;1: ';¡rJ e:L t;c't,Laj( ~1 ':utHlro el:' .~::(i~ 5~ c'"
"

t".J :5, :idc¿¡máa ~ i"C 11&(:(: ffie:i..1í=:tón dE~l 'GEl;! di!') 'l\iJí'fH J:

J:."
.'r6nFl~ l'ltt ~i1do i2C;l'j t) Y' ¡rJ.e en 1,; !\(; :~:.e 1le:

rj;.~,~'~.,
()

Ii1' .~;)<1 más .fr€:!c n,~n~ tE '911 1'1 11 tara T~é;, (

},', 'pJ,~,,;:;.. <,~,¿,. T".o r' l "'"

J¡ "Y!'",.;;,.., '1'i' ...,y,,,"",,
¡,

'\J.
,,:\, t,,,,,',l'..\!.:.;> ,1,. "\,.,, ::,.~ Si m;~d:~das te!.),) ~: fr~~l~p .1,~-ja( r~ ~'!

,~~:;,.:Li)S ~:"~~t~::ult-:id,~s ttillf3 $r.~ {~;')tj. t:: (leri~-,

"
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