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"INTRODUCCION

Hasta hace algunos afios no se habia dado a la Genéti-
ca la importancia que realmente merece,debido tal vez a la esca
sa cantidad de conocimientos que se tenfan sobre la misma. Ac-
tualmente en nuestro medio, gracias a la ayuda que nos brinda la
citogenética y la laparoscopia, podemos realizar los estudios per
tinentes en pacientes que son afectados por problemas gonadqles,
llegando de esta manera a un diagnéstico temprano, evitando asi
complicaciones que vendrian a ser muy perjudiciales, como por
ejemplo el seminoma en el sindrome de feminizacién testicular.

El grupo de entidades que actualmente ocupa nuestro es-
tudio son todas aquellas afecciones gonadales, mencionaremos co
mo ejemplo el Sindrome de Turner y el Hermafroditismo mascu
lino con feminizacién testicular, los cuales fueron detectados
en el departamento de Ginecologia del Hospital General San
Juon de Dios gracias a la inquietud y entusiasmo de los mé=
dicos que alli laboran.

Alo Iqrgo del trabajo se hablard de historia, etiologia, fre
cuencia, asi mismo se correlacionarén los datos clinicos mas im-
portantes con los medios diagndsticos utilizados para el  estudio:
la citogenética, laparoscopia y/o laparatomia. Esperamos con
él dar a conocer los aspectos mas importantes de la  correlacién
que se pretende llevar a cabo, pues estas entidades han sido
objeto de muy pocos estudios y como veremos en la investigacién
es un problema que se estd detectando con bastante frecuen-
cia por lo que cada vez cobra mayor importancia.



OBJETIVOS

Determinar cudl es el problema gonadal mas frecuente en
nuestro medio.

Investigar cudles son las caracteristicas clinicas, citoge-
néticas y hallazgos de laparoscoia y/o laparotomia de
los problemas gonadales encontrados y hacer una corre-
lacidn de los mismos.

Dar a conocer los aspectos clinicos mas importantes de
las entidades que incluyan afecciones gonadales.

Contribuir con la difusién de resultados obtenidos a am-
pliar los conocimientos que se tengan sobre las entidades
clinicas que incluyan afecciones gonadales como por ejem
plo, Sindrome de feminizacién testicular y Sindrome de -
Turner.

Revisar los procedimientos efectuados para el diagndstico
de los casos en referencia.

Presentar las complicaciones del tratamiento si las hubiese
y el segui miento de sobre vida' hasta la fecha.

ANTECEDENTES

En el afio de 1979, mes de Octubre, el Dr. Julio Fernando
Isaac Rodriguez realizd un estudio en el departamento  de
Ginecologia del Hospital General San Juan de Dios, sobre
Hermafroditismo Masculino con Feminizacién  testicular,
presentando el caso de la paciente que fue el objeto de su
estudio; llegando a concluir que la paciente era mujer fe
notipicamente pero unhombre genotipicamente, 46 cromo
somas XY, por lo que se le efectud Orquiectomia bila=
teral, por medio de la cual se detectd que su problema

se habfa complicado con un Seminoma.

En el mes de Abril de 1980 el Dr. Edwin Leonel Mora=
les Flores, realizd su trabajo de tesis sobre "Sindrome de
Turner", estudio efectuado en el Hospital General San
Juan de Dios, Hospital Roosevelt y Clinica privada, es=
tudiando un total de 12 pacientes a los cuales se les e
fectud Laparoscopia y determinacidn de componente cro
mosémico sexual, concluyendo que el motivo de consul =
ta mas frecuente fue de amenorrea primaria en edades -
comprendidas entre 21 y 30 afios.

Los frabajos arriba mencionados con los Gnicos que = se
han elaborado en relacidn al motivo de mi estudio.




MATERIAL Y METODOS

MATERIAL:

Todas las pacientes que han sido hospitalizadas en el de
partamento de Ginecologia del Hospital General San Juan de
Dios por sospecha de padecer alguna afeccién gonadal y a las
cuales se les efectud estudio de citogenética y laparoscopiao
laparotomia.

METODO:

Se utilizd el método de estudio Inductivo, haciendo u-
na investigacidn retrospectiva. Se procedid a revisar todos
los registros clinicos de pacientes que fueron sometidos a es-
tudio de citogenética y a las cuales se les efectud Laparos-
copia en el periodo 1979-1981.

RECURSOS:

Trabajos de tesis anteriores.

Libros de texto.

Registros clinicos existentes en el archivo del Hospital Gene-
ral San Juan de Dios.

Fichas destinadas a la recoleccidn y tabulacidn de los datos.

REVISION DE LITERATURA

EMBRIOLOGIA

FACTORES GENETICOS QUE DETERMINAN EL SEXO:

El sexo es basicamente un caracter hereditario transmiti-
do por los genes de.los cromosomas X y Y. La combinacién
de los cromosomas del sexo se fija en la fertilizacién y nor-
malmente es transmitida sin alteracidn a todas las células sub
secuentes del individuo. Por lo tanto, aunque un sexo espe-
cifico se forma dentro de las células puede decirse que mu-
chas manifestaciones del sexo, como presencia o ausencia, to
tal o parcial, de los genitales externos e internos y otras ca-
racteristicas sexuvales, dependen de otras influencias que no
son la sola presencia de los cromosomas adecuados.

CROMATINA SEXUAL:

La huella del sexo se encuenfra en la |lamada cromati=-
na sexval que es caracteristica para la hembra humana y mu-
chos otfros mamiferos.

Hoy en dia se ha establecido que la cromatina sexual

es uno de'los dos cromosomas X que se ha hecho colorable y
visible durante la interfase.

DETERMINACION DEL SEXO:

Todos los huevos maduros son semejantes en su constitu-
cion cromosdmica; la distribucidon humana incluye 22 autoso-



mas y un cromosoma X sexual. Por ofra parte los espermato
zoides son de dos clases, una mitad contiene 22 autosomas y
un cromosoma X sexual, la otra 22 autosomas y un cromosoma
Y sexuval. Tal parece que el papel de los cromosomas se limi
ta a determinar el sexo de la gbénada, que a su vez controla
la direccidn del desarrollo de los genitales externos.

DESARROLLO DEL OVARIO:

Etapa indiferenciada:

Las primeras estructuras gonadales pueden identificarse
en embriones humanos cuando miden unos 5 mm de largo, de
la coronilla a la barbilla (aproxi madamente 4 semanas). No
es posible asignar un sexo especifico a este primer indicio go
nadal, y la llamada etapa indiferenciada dura hasta que el
embrion ha alcanzado cerca de 15 mm (entre 6 y 7 semanas),
cuando comienza la diferenciacién testicular.

Las células embrionarias parecen tener origen extra gona
dal. Estos células pueden identificarse primero en la pared
endodérmica del intestino primitivo, de donde emigran al si-
tio gonadal. Al parecer nunca persisten fuera del pliegue ge
nital .

Examinando un corte de la estructura gonadal de un em
brién de 7.4 mm, pueden reconocerse distintos componentes: =~
tejido conectivo laxo embrionario, epitelio germmnativo, con
densaciones celulares situadas en angulo recto con el epitelio
celémico en el mesénquima y células embrionarias.

Segin Witschi, cuando las células embrionarias migra-
torias entran en la gonada primitiva se acumulan selectivamen

te debajo del epitelio celdmico, pero los cordones que ahora
pueden llamarse cordones medulares, no contienen muchas cé-
lulas embrionarias en los embriones de 8 mm de largo. De
pronto cambia la conducta de las celulas embrionarias y mu-
chas de ellas pasan de la corteza a la médula a lo largo de
los cordones sexuales medulares. Durante este paso parecen
|levarse consigo algunas células somaticas de la corteza que,
se transforman mas tarde en células de Sertoli. La importan-
cia de ésta observacidn estriba en el inftento para explicar la
produccién de estrégenos por las células de Sertoli en el tes-
ticulo adulto, que es principalmente el desarrollo de la médu
la de la gdnada primitiva. Esta explicacién supone que la
produccién estrégena debe ser de origen cortical.

AUSENCIA DE OVARIOS Y OVARIOS DEFECTUOSAMENTE
CONGENITOS:

Hasta hace algun tiempo se creia que las gonadas rudi=
mentarias o su ausencia eran el resultado de un accidente ocu
rrido durante el perfodo critico de la vida del feto para que
la gdnada se desarrollara. Las anomalias somaticas asociadas,
eran por lo tanto, consideradas un accidente, y ellas recibie=
ron poca atencién excepto como un medio de reconocimiento
clinico del sindrome.

En el afio de 1959, se descubrié que la disgenesia de
las génadas es el resultado de la supresion de un  cromosoma
sexual, esto ha afiadido una nueva importancia al estudio de
los defectos extragonadales asociados con ello, en caso de al
teracién de un autosoma, anormalidades bioquimicas como mor
folégicas, serian supuestamente encontradas.

En el caso del cromosoma X, sin embargo una menor per




turbacién genética profunda podria resultar de la  polisomia,
duplicacién o supresién. Lyon ha hipotetizado que en las mu
jeres normales uno de los dos cromosomas X en cada célula
normalmente llega a ser inactivada en la vida temprana del
embridn, cuando éste forma el cuerpo de Barr. Esta inacti-
vacién del cromosoma no hace a las células uniformemente iso
|élicas de rasgos de nacimiento de cromosoma X, siendo que
la inactivacidn afecta al cromosoma X materno y paterno por

una mera casualidad.

Si se encontrasen pacientes con disgenesia de las géna-
das y éstos tuviesen desordenes metabblicos lo mismo que mor -
folégicos, los desordenes en estos pacientes debieran ser ex-
plicados por el proceso normal de diferenciacidn. Los estu—
dios de Grumbach de la produccidn de Glucosa-6-fosfato des
hidrogenasa en casos de polisomia X, asi como las medidas de
Beutler de la misma enzima en las mujeres normales que se les
ha examinado su RBC*.

En vista de las propiedades Onicas del cromosoma X, se
rfa de particular interés, una investigacién de las anormalida
des metabdlicas y morfolégicas en pacientes con disgenesias
gonadales.

Es importante la interpretacidn de la incidencia de de-
sérdenes hereditarios en pacientes al observarlos y conocer al
mismo tiempo, la incidencia en familiares cercanos. Esta in
formacién permite una comparacién de los pacientes observa-
dos con la frecuencia que se espera de los rasgos en cuestion.
En el caso del rasgo recesivo que estd conectado con el se-
xo, tales como el daltonismo el cual cumenta expresion por
hemocigosidad, esto puede permitir una conclusién y saber
cual gameto contribuyd al cromosoma X que estd presente.
Sin embargo, en el caso de una enfermedad metabdlica que

prueba ser generalmente comin no solamente en los pacientes
sino también en sus antecesores, la alta incidencia de la en-
fermedad en el paciente no serd erroneamente considerada co=
mo un resultado de alteracidn de los cromosomas sino como u
na evidencia, que accidentes cromosémicos y ciertas enferme=~
dades metabdlicas tienen la tendencia a ocurrir en las mismas
familias.

SINDROME DE TURNER:

Definicidn: "Es un trastorno del desarrollo sexual femenino -
que se expresa en el refraso del crecimiento con infantilismo.
sexual, ovarios rudimentarios o disgenésicos, elevadasecrecion
de gonadotropinas en orina, cuadro nuclear cromatina negati-
vo ¥ una monosormia del cromosoma X, unido todo esto a una se
rie de caracteristicas somaticas facultativas y a diversas ano=
malias" .

En 1938, Turner lo describido en 7 pacientes comprendi-
dos entre 15 y 23 afios y tenian como triada clésica: a. In=
fantilismo b. Nuca pterigoidea c. Cubito valgo; actualmen
te esta triada se ha extendido y se ha formado un cuadro pa-
tolédgico que destaca por el sintoma cardinal del retraso del
crecimiento acompafidndose de infantilismo sexual, ovarios ru
dimentarios en forma de tejido conjuntivo sin epitelio germi—
nativo, cuadro morfoldgico nuclear cromatinico negativo, com
plemento cromosdmico sexual XO, y imalformaciones y anoma
lias asociadas. =

En el Hospital General de Massachusetts, revisaron los
records de 48 pacientes con ovarios congenitamente defectuo-
sos o pacientes sin ovarios, en los cuales visualizaron las gé-
nadas directamente por medio de la peritonoscopia o la lapa-



rotomia, que a su vez tuvieran historia de amenorrea primaria
con ausencia de desarrollo sexual y gonadotropina urinaria e=
levada o presentaciones clésicas del sindrome de Turner. Sus
edades variaron entre los 13 y 65 afios con un promedio de 40
afios de edad. En todos estos casos, el andlisis de los cromo
somas fue hecho en la metafase de las células sanguineas ob
teni das por la técnica de Moorhead.

DESCUBRIMIENTOS CITOGENETICOS:

El recuento de los cuerpos de Barr cayd en tres catego-
rias. 24 estuvieron abajo del 4% y clasificados como nega-
tivos, 17 estuvieron 20 por ciento o mas alto, en el Iimite
de lo que es encontrado normal en las mujeres. Cuatro fue

ron repetidamente entre 8 y 15 por ciento y, por lo tanto llcz

mados intermedios. Por lo tanto escasamente mas de la  mi-
tad de los pacientes eran negativos de cromatina, y la misma
figura se obtiene si solamente casos comprobados de aberracio
nes de cromosomas son considerados.

Las anormalidades de los cromosomas que estaban presen
tes en 37 pacientes fueron clasificadas en 7 categorias:

Tipo |. La constitucién X O, 45 cromosomas, las células de
la mucosa bucal negativas de cromatina.

Ninguna descripcidén citogenética de la constitucion cro
mosémica XO "pura" es considerada necesaria como ya ha si-
do frecuentemente descrita. La no disyuncién meidtica, que
resulta de la pérdida de un cromosoma sexual por uno de los
gametos que tome parte en la fertilizacion, se ha pensado
que sea un posible mecanismo para la produccién de la  XO
individual. Tal mecanismo estaria de acuerdo con la obser-
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cién hecha por Bridges. Otros mecanismos no pueden ser ex-
cluidos, sin embargo. Un cromosoma sexual pudiera ser perdi
do a través de la no disyuncidn o una anafase tardia, en una
etapa temprana cuando las células se estédn multiplicando. Eli
minacin de las células del sexo (posiblemente una defectuo-
sa) en una etapa tardia, después de la fertilizacion y antes
de la primera segmentacién del cigoto, es también una posibi
lidad definida. Sea cual fuese el mecanismo parece ser que
el cromosoma que esta ausente en la individual XO es fre-
cuentemenfe paferno.

Si la posibilidad de coexistencia, pero no citogenetica-
mente demostrable, de dafio a los autosomas de éstos indivi-
duos puede ser ignorado y sus defectos genéticos deben ser o
tribuidos a: ausencia de los cromosomas X o Y paternos con
presencia del material genético de un cromosoma X  materno
simple, o ausencia de cualquiera de los cromosomas X mater -
no, con presencia de un cromosoma X paterno. En la ausen-
cia del cromosoma X paterno, la expresidon de los rasgos re-=
cesivos conectados con el sexo, transmitidos por la madre pue
den ocurrir, y esto puede observarse en casos en donde hay
Daltonismo, o deshidrogenasa glucosa 6-fosfato que es-deficien
te en los familiares. a

Desde la descripcidn por Fraccaro de tres casos con un
isocromosoma, la proporcidn de casos que han sido reportados
en los cuales se ha encontrado esta anormalidad ha ido en au
mento. En tales casos ha faltado un cromosoma y un cromo-
soma metacéntrico ha sido encontrado. Presumiblemente este
cromosoma extra pudiera ser derivado del cromosoma X, siendo
que los pacientes son positivos de cromatina y los usos no son
generalmente frecuentes con tendencia a ser grandes. La divi
sidn transversal que empieza del centro no es una division co
min, es probablemente el mecanismo para la produccidn de eE
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ta anormalidad. El isocromosoma estd hecho del material de
los dos brazos largos del cromosoma X, el brazo corto se ha
perdido. Como resultado estd compuesto de tres brazos lar-
gos y un brazo corto,

En confraste, paciente con isocromosoma de constitucion
XO, se pueden esperar defectos causados por sobredosis gené-
tica tanto como defectos causados por pérdida de material ge
nético. Polani ha sefialado que dos tipos de isocromosomas -
son posibles, uno es el resultado de una mala division antes
del crecimiento en el cual dos de !los brazos- largos son
iso-alélicos o compuestos de un material genético idéntico,
el otro formado por una mala divisidn después del cruzamien
to en el cual los dos brazos son diferentes o isdlogos. En el
Gltimo por lo menos, en algunos genes, no habria sobredosis.
Comparando las observaciones clinicas en pacientes que tie-
nen este cromosoma anormal con pacientes que no fienen cro
mosoma X secundario, podria servir para distinguir enfre los
defectos genéticos que resultan de la pérdida para  distinguir
entre los defectos genéticos que resultan de la pérdida del -
brazo y de esos que resultan de la sobredosis del brazo lar-

go.

ASPECTOS CLINICOS:

Se ha puesto especial atencidn a las ventajas de exami
nar pacientes con disgenesia gonadal cuando ya son ad ultos,
y por lo tanto ya han tenido la oportunidad de desarrollar las
enfermedades degenerativas y metabdlicas, de las cuales e-
llos son herederos y también se puede saber la historia fami-
liar, la cual es muy importante.

Al analizar las caracteristicas clinicas de los pacientes
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pesatiZa o

afecciones gonadales deben tenerse en cuenta tres aspec-

Cémo estdn distribuidas las anormalidades que se han ob-
servado, los diferentes tipos de aberraciones cromosomales
que se han encontrado y si puede alguna de estas anorma
lidades correlacionarse con una constitucidn cromosémica
particular,

2. Qué enfermedad degenerativa y metabdlica desarrollan los
pacientes con disgenesia gonadal .

3. Cudles son las caracteristicas de las familias en las cua-
les estos accidentes cromosémicos ocurren y si puede algu
na de estas caracteristicas en los padres, tener correla-
cidn con la aberracidn cromosdmica particular, en su de-
sendencia.

DEFECTQOS EN LOS OVARIOS:

Los pacientes con Sindrome de Turner tienen como ca-
racteristica fundamental defectos congénitos de los ovarios o
su ausencia total. La amenorrea primaria y la ausencia de
desarrollo sexual no son por lo tanto mencionados en todos los
protocolos individuales. Escaso vello pibico y una ligera tar
danza en el crecimiento de los huesos respecto a la edad, son
sintomas bien conocidos para caracterizar el sindrome.

Se han reportado casos de pacientes con constitucidncro
mosémica XO, en las cuales se ha notado desarrollo ‘'de  las
mamas antes de recibir terapia hormonal. Algunas ofras con
aspecto de mosaico con cromosomas XO y XX en su linea de
linaje, mostraban poco desarrollo de la mamas y un historial
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de una sola menstruacién a la edad de 14 afios de edad.

En el sindrome de Turner, se ha observado un ovario ru
dimentario en vez de su ausencia, Stewart reportd a una pa-
ciente que habia tenido pocos periodos menstruales con  un
componente cromosdémico XO. Se han reportado también ca-
sos de pacientes que han resultado embarazadas.

ESTATURA CORTA:

La estatura promédio de las pacientes con constitucidn
XO pura es de 55 pulgadas. La altura de los pacientes con

constitucién XX, tenian un promedio de 481/2 a 54  pulga-

das. Por lo tanto, cuando los brazos cortos del cromosoma X
estdn ausentes, la presencia del material del brazo largo,ain
en exceso, no permite mas el crecimiento, que el de la
ausencia de ambos brazos.

En pacientes que poseen parte de un brazo corto del cro
mosoma X, en todos los estudios que se han hecho de las cé
lulas, tienen 62 pulgadas de estatura, una altura normal. Por
lo tanto es posible tener una supresion que inferfiera seria—
mente en el desarrollo de los ovarios sin eliminar un creci-
miento nl. La separacién clinica del enanismo y la deficien=-
cia de los ovarios no permite una conclusion final respecto a
la posicién del gene del cromosoma X.

COL! DE PTERIGION:

La mayoria de pacientes con Sindrome de Turner tienen
una nuca corta, pero el engrosamiento estan presentes en muy
pocos que presentan anomal fas cromosémicas conocidas, sobre
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todo XO.

Aunque pocas excepciones son conocidas, el engrosamien
to de la nuca generalmente significa la ausencia de un cromo
soma X secundario.

COARTACION DE LA AORTA:

Algunos investigadores han observado que la coartacion
de la aorta y el engrosamiento de la nuca se han visto predo
minantemente en pacientes con cromatina negativa,

PECHO PLANO EN FORMA DE ESCUDO Y CUBITUS VAL-
GUS:

Estas caracteristicas son generalmente diagnosticadas por
inspeccién y no por medida, siendo que su oblicuidad puede
variar. Esta anomalia se ve con igual frecuencia en pacien-
tes con constitucidn XO, y pacientes con aspecto de mosaico.

MANOS DELGADAS Y ALARGADAS:

En pacientes con manos y pies largos, con constitucion
XO, se ha pensado muchas veces en casos de aracnodactilia .
Aunque Sinclair en un estudio realizado en Massachusetts en
48 pacientes encontrd 9 casos de aracnodactilia. En la mayo
ria de los casos la alta proporcidn parece ser atribuida a una
delgadez no comin en los huesos y no a la excesiva longitud
de los mismos. En algunos pacientes sé ha observado también
flacidez de los ligamentos.
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METACARPOS CORTOS:

Metacarpos marcadamente cortos tales como se describen
en el pseudohermafroditismo, se han observado en algunos pa-
cientes, los cuales también son cromatina negativos. Se han
reportado también casos de pacientes con enanismo y metacar
pos cortos .

SEGUNDA FALANGE CORTA DEL QUINTO DEDO:

Se define que una falange es corta, cuando no es tan
larga como la terminal. Cuando la segunda falange es corta,
el quinto dedo no se extiende hasta la arruga distancial del
quinto dedo. Esta caracteristica ha sido notada tanto en pa-
cientes XO, como en los de aspecto mosaico. Clinodactilia-
y ufias pequefias se encuentran también frecuentemente en los
dedos quintos. En algunos pacientes también se hanencontra-
do dedos cortos de los pies.

DESCUBRIMIENTOS DERMATOGLIFICOS:

Tanto en pacientes con constitucidn XO como de tipo
mosaico, se ha encontrado una arruga de simio en una o am
bas manos. Otras observaciones reportadas son: una alta in-
cidencia de ubicacién distancial del eje trirradial, lo mismo
que de curvas en la huella digital del dedo pulgar con sola-
mente dos espirales. Se observa también que el indice de es
pirales arqueadas es mucho mayor en los hombres que en las
mujeres.
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CATARATA;
Se han encontrado cataratas en los ojos de pacientes me

nores de 40 afios, con cromatina sexual negativa y componen-
te cromosdmico sexual XO.

ESCLEROSIS AZULADA:

Esta se ha observado en pacientes con constitucién XO,
incluyendo algunos con aracnodactilia.

Estrabismo:

Se ha observado también en pacientes XO, algunos de
ellos con cromatina negativa.

PTOSIS:

Esta se ha visto tanto en pacientes con cromatina nega-
tiva como positiva .

OREJAS AN ORMALES:

La implantacién baja de las orejas son generalmente
diagnosticadas por inspeccidén, aunque posiblemente  pudieran
medirseles, este anomalia se ha observado en cada caso de en
grosamiento de la nuca. La apariencia fisica anormal o cor=
ta de las orejas parece indicar la presencia de un linaje XO.
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ENFERMEDADES DEL OIDO MEDIO Y EL MASTOIDES:

Por contraste, enfermedades del oido medio y del mastoi
des casi siempre ocurren con alta frecuencia enfre todos |los
pacientes con anormalidades de los cromosomas, ya sean de
cromatina sexual positiva o negativa. Algunos pacientes pre
sentan ataques recurrentes de ofitis media, en algunos deellos
hay necesidad de efectuar una mastoidectomia y otros desarro
llan colesteatomas o pdlipos aurales. En algunos se ha encon
trado sordera de tipo mixto. Linsten ha enfatizado la altain
cidencia de sordera. 0

NEVO:

Este estd presente en una gran cantidad de pacientes
con anomalias cromdsomicas. Se cree que estd asociado con
la supresién del brazo corto del cromosoma X.

RETRASO MENTAL Y DESORDENES DE LA PERSONALIDAD

Algunos autores que han reportado casos dedisgenesia de
las gdnadas, mencionan pacientes que tienen la personalidad
de un nifio, sin embargo, reportes subsecuentes no han men-
cionado infrecuentemente el retraso mental, pero no se han
referido a este aspecto peculiar de la personalidad como el
sindrome. Aunque no se ha estimado hasta que punto contri-
buye la dotacidn genética, opuestamente a las situaciones -
creadas por enanismo e inmadurez fisica sexual, a la caracte-
ristica fisioldgica de estos.pacientes.

Se observa en estos pacientes pérdida de interés por el
futuro, raramente preguntan espontaneamente a cerca de la e
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tiologia de su enfermedad o de un prondstico para la fertili-
dad. Se han reportado casos de desorden de la personalidad
suficientemente serios para necesitar ayuda psiquidtrica. La in
teligencia no estd severamente retardada, casi todos los pa=
cientes son capaces de completar por lo menos la educacién -
primaria y algunos hasta la secundaria, se han reportado ca=-
sos de pacientes que han llegado a ser profesionales.

DESORDENES MENTALES ADQUIRIDOS:

La obesidad en las personas mayores de 25 afios es por
regla general la causa y no la excepcidn.

HIPERTENSION:

La asociacion de hipertension con disgenesia de las gb-
nadas y la falta de coartacién de la corta ha sido sefialada -
por Wilkins y Fleischman. Los estudios de los cuales se dispo
ne hasta la fecha son inadecuados para descartar causas espe=
cificas para la hipertension en la mayoria de los casos tales
como, problemas renales, de adrenalina o problemas vascula—
res.

OSTEOPOROSIS:

La osteoporosis raramente llega a ser clinicamente evi=
dente en la mujer normal en menos de 10 afios después de la
menopausia o de la ooforectomia. No se puede esperar por
lo tanto, de pacientes que tengan una insuficiencia primaria
de los ovarios que muestren evidencia radiolégica de la falta
de estrdgenos antes de la tercera década, sin embargo en el
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<indrome de Turner, la osteoporosis ha sido diagnosticada por
ol radidlogo. De la Chapelle, Haddad y Wilkins sugi eren que
otro desorden de la formacién de los huesos aparte de .la os =
teoporosis post-menopausal puede existir en la disgenesia de
las génadas. Es sorprendente, en vista del temprano apare —
cimiento de la insuficiencia de estrogenos en la disgenesia go
nadal, que la osteoporosis en los pacientes mas viejos que =
muchas veces no han sido tratados, no se encuentre fan avan
zada. Algunos pacientes muestran evidencia radiolégica de
una compresidn vertebral, ofros, con una consfi.’rucién XO tie
nen huesos delgados no muy comunes y esto sugiere que s una
osteogénesis imperfecta.

OSTEORTRITIS:

La osteoartritis avanzada se observa algunas veces en

pacientes de mediana edad y esta enfermedad incluye los no-
dulos de Heberden, condicidn que es mucho mas frecuentemen

te vista en hombres que en mujeres.

ENVEJECIMIENTO PRECOZ:

El envecimiento prematuro de la piel es un acompafia=
miento general de la insuficiencia de estrdgenos y esta insu-
ficiencia es temprana y completa en las disgenesias gonada-
les. Es comin observar también un avance répido en la pér-
dida del cabello, tal como se ve en personas ancianas.

DESORDENES METABOLICOS, TIROIDITIS:

Se ha establecido una relacién clara entre la autoinmu

nidad de la tiroides y la supresién del cromosoma X, esto su=
giere, pero es insuficiente para establecer el papel del isocro
mosoma en la patogénesis de la tiroiditis de Hashimoto.

ACLORIDIA:

En vista de los recientes reportes que mencionan una al
ta incidencia de enticueros en la mucosa gastrica de los pa-
cientes con autoinmunidad en tiroides y en pacientes diabéti=
cos; se ha hecho andlisis en la acidez gastrica de algunos pa
cientes con afecciones gonadales y una supuesta anacidez ha
sido encontrada luego de estimulacién con histamina.,

DIABETES:

Algunos pacientes con disgenesias gonadales han desarro
llado Diabetes Mellitus, los que al ser estudiados muestran la
presencia de un isocromosoma en todas las células estudiadas .
Por lo que se supone que el isocromosoma juega un papel im-
portante en la ocurrencia de esta enfermedad; pero los datos
si bien es cierto que son adecuados para establecer el signifi-
cado de la alta incidencia de la Diabetes Mellitus en pacien
tes con disgenesias gonadales, son insuficientes para aclarar el
papel del isocromosoma.

Al analizar las caracteristicas clinicas, tomamos en cuen
ta fres aspectos importantes:

1. Como estan distribuidas las anormalidades clinicas entre
los diferentes tipos de constituciones cromosdmicas y como pue
den algunos de ellos ser correlacionados con un coriotipo par=
ticular;
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La mayoria del desarrollo de anormalidades tales como
el enanismo, inmadurez mental, obesidad, encorvamiento de
las piernas (cubitus valgus), nevo, metacarpos cortos, defectos
de la cornea, susceptibilidad a la otitis media, sordera, etc.;
son frecuentes en todos los pacientes con anomalias cromosd—
micas y no en los pacientes eunucoides que no tienen anoma
Ifas citogenéticas detectables.

En contraste, coartacidén de la aorta y engrosamiento del
cuello han sido encontrados casi exclusivamente en pacientes
con constitucién XO pura, mientras que el estrabismo, anor-
malidades de las orejas, esclerosis azulada, pecho hundido y
linfedema congénito fueron vistos predominantemente en esfe
grupo. Estas pocas diferencias entre el grupo de constitucidn
XO puras y los grupos con un material X en algunas células
puede resultar de disparidades genéticas que existe durante un
periodo primario en la vida del embridn.

2. Las enfermedades metabdlicas y degenerativas que se de-
sarrollan en los pacientes con disgenesias gonadales y si su
principio es independiente de terapia reemplazable:

Los pacientes con disgenesia gonadal parecen viejos
para su edad. Algunos de los desdrdenes degenerativos como
la hipertensién, aparecen aln en pacientes quienes han reci-
bido terapia reemplazable adecuada desde una edad temprana
y pudiera ser que no estuviese relacionada con la deficiencia
hormonal durante la vida de la persona. Estudios recientes -
revelan que en pacientes con enfermedades metabdlicas tienen
una incidencia significativa de varias condiciones, las cuales
no estaban generalmente conocidas de estar relacionadas con
disgenesia de las génadas. Entre ellas la Diabetes Mellitus,
la Tiroiditis histoldgica y clinica y acloridia.
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3. Cuales son las caracteristicas de la familia en las cuales
ocurre accidente de los cromosomas y si puede alguna caracte
ristica en los padres ser correlacionados con una aberracién
particular de los cromosomas en los nifios:

Una alta incidencia de Diabetes que caracteriza las fa-
milias en los pacientes que tienen cromatina negativa y posi=
tiva es igualmente caracteristica en los padres y en los hijos.

Los anticuerpos circulantes en la tiroglobulina indican -
que la autoinmunidad de la tiroides es también mas comin en
familiares cercanos de los pacientes con aofecciones gonadales
que en el resto de la poblacién. Se concluye que la tenden
cia a la formacién de anticuerpos en los pacientes, estd rela
cionada con las ocurrencia de anormalidades cromosémicas en
sus hijos. Aunque esta explicacién es necesariamente especu-
lativa, podrian sugerirse dos posibilidades:

1. Lla presencia de anticuerpos pudiera afectar el desarrollo
de las células microbianas.

2. Aspecta de mosaico que no se ha detectado, tan limitado
ya sea en su proporcidén y distribucidn, para que no fuese no
tado afecta el fenotipo, pudiendo ya existir en cualquiera de
los padres y hacer que un gameto anormal se produzca, pro-
duciendo asi un proceso de anticuerpos.
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SEUDOHERN\AFROD!TISMO MASCULINO:

El seudohermafroditismo masculino puede considerarse u-
na forma de hipogonadis mo fetal, porque lq’s estructuras feta=
les que de ordinario reaccionan o los androgenos se desarro-
llan en forma incompleta, o nada en absoluto. . El seudoher—
mafroditismo masculino casi siempre es hereditario y se trans=
mite en forma autosdmica dominante a descendientes c!e.l seX0
masculino o como caracteristica recesiva que se manifiestaen

el vardn.

SINDROME DE FEMINIZACION TESTICULAR:

Mujeres raras algunas veces sorprendentemente femeninas
en opariencia, pueden fener cromosomas XY, que es un com=
plemento indispensables de los hombres normales. _ '.rclefl muje
res XY, son generalmente ejemplo ya sea de feminizacion fes
ticular o una disgenesia de gdnadas puramente XY. Paradoji-
camente estudios citogenéticos contemporaneos han demostrado
que el cromosoma Y en mamiferos es una caracteristica deter-
minante del sexo masculino. En las mujeres con cromosomas
XY, el cromosoma Y aunque normal en apariencia microscépi=
ca no produce un fenotipo masculino.

La feminizacibn testicular es un sindrome familiar; el
testiculo es producido, pero existe una resistencia congéni’rr;:
al efecto de los andrégenos. Se ha demostrado que |os andrd
genos exbdgenos no son eficaces para producir crecimiento del
pelo axilar o pGbico, virilizacion o retencion de nifrog’eno.
Parece probable que la resistencia a los efectos del andrdge-
no se deba o la ausencia de un recepfor proteinico citosdlico
captador del andrdgeno que existe de ordinario en tejidos sen
sibles al andrégeno. Este receptor existe normalmente en los

conductos de la gbnada masculina. Si no los hay, el feto
del sexo masculino no recibe estimulo andrdgeno efectivo, no
se fusionan los pliegues e hinchazones genitales para formar -
pene y escroto, respectivamente, y no ocurre lamigracién pos
terior de los pliegues labioescrotales. b

El testiculo es incapaz de organizar un fenotipo masculi
no en el Gtero. La apariencia externa es femenina y la pu-
bertad es esencialmente de tipo femenino. En el sindrome de
disgenesia gonadal X Y hay incapacidad para un cambio de
pubertad exponténeo. Este desorden es probablemente también
una razdén genética determinada, pero el defecto puede ser
desarrollado en una etapa de edad temprana y por un mecanis
mo bastante diferente al de la faminizacién testicular, una gd
nada no se forma. a

El sindrome de feminizacidn testicular en su forma ori-
ginal es una variedad Onica de intersexo. Estamos acostumbra
dos a pensar del intersexo como los individuos que poseen ge-
nitales ambiguos y caracteristicas del sexo también ambiguas.
Diferentemente de ofras formas de seudohermafroditismo mascu
lino, estas pacientes no muestran sefias externas de masculini=
zacidn. Sus cuerpos son femeninos, su piel delicada y sus pe
chos grandes. Con la excepcidn de que no tienen menstrua—
cién, debido a que les falta GUtero, pero respecto a la puber=
tad tienen un desarrollo bastante normal. Algunas son sorpren
dente- y aparentemente femeninas y bellas; algunas de ellas
han ganado concursos de belleza, la mayoria de ellas se han
casado, tienen una orientacidn sexual femenina normal y han
sido esposas competentes aunque son por supuesto, estériles.

Los testiculos, muy a menudo son detectables externa-
mente, pero localizados en el abdomen o ingle, estos propor

cionan los estrégenos para su desarrollo femenino. En algu=
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nas ofras ocasiones los testiculos han sido vaginales o asocia-
dos con hernias inguinales, en la feminizacién testicular "pu
ra". Afortunadamente no ha sido reconocida en la infancia,

estas mujeres generalmente buscan ayuda ginecoldgica mas tar
de porque no han tenido su menstruacion, o son estériles,pues
nifios con feminizacién testicular que tienen gonadas visibles
o palpables muy a menudo presentan problemas diagndsticos ,
por lo tanto un conocimiento del sindrome es esencial para e-
vitar procedimientos operatorios tales como la gonadectomia -
prematura.  También hay formas de feminizacién, las cuales
existen desde el nacimiento y pueden desarrollarse mas tarde
en la pubertad. Estos pacientes representan una forma fami-
liar de hermafroditimo masculino diferente a la verdadera fe-
minizacién testicular y estos casos son mas complicados para
su curacion.

En 1953, Morris, usd por primera vez el término de "FE

MINIZACION TESTICULAR", y claramente delined los aspec-

tos clinicos del sindrome.

PRESENTACIONES CLINICAS Y PATOLOGICAS:

Las pacientes con femini zacidn testi cular son por lo ge

neral de estatura normal y en algunas ocasiones mas altas -
que sus hermanas. El pelo en las axilas y el pubis a veces
es escaso pero hay ocasiones en que es muy abundante. El
desarrollo de las mamas en la pubertad es generalmente exce-

lente, pero los pezones son ligeramente subdesarrollados, aun

que la areola es de tamafio normal. Los genitales  externos
son femeninos, pero los labios y el clitoris tienen apariencia
infantil. El tubo vaginal es corto y cerrado. Durante la
operacion de laparotomia se nota que no hay GOtero, pero una
banda fibromuscular se extiende a través de la pelvis entre -
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la vejiga y el recto y termina bilateralmente en testiculos arip
torquidos. Los ligamentos redondo y ancho unen la banda fi-
bromuscular envolviéndolos parcialmente y que es generalmen-
te como el residuo uterino Mullefiana. Secciones de esta ban’
da microscépica revelan envoltorios de un misculo suave pero
las estructuras endometriales no estan presentes.

La estructura fibromuscular envuelve parcialmente los tes
ticulos criptérquidos los cuales son intraabdominales, inguina=
les o localizados entre los labios de la vagina y los vestigios
de las estructuras epidimales pueden estar presentes, los tubos
de la trompa de Falopio algunas veces pueden ser vistos, pero
son bastante rudimentarios. Los testiculos criptérquidos tienen
una tinica diferente y en la seccién son a menudo nodulares,
de color café y amarillo. Algunas apariencias microscopicas
diferencian estos testiculos. Los tibulos tienen la  tendencia
a retener una apariencia més infantil con inmadurez en vez
de células maduras de Sertoli. Los nddulos amarillos de la hi
perplasia celular de Leydig i y Sertoli, pueden mostrar patro=
nes variables histolégicos y frecuentemente es imposible deci-
dir si estos representan hiperplasias nodulares o pequefios neo-
plasmas benignos. En algunas ocasiones el foco de estro go
nadal puede parecer estroma de los ovarios. b

La presencia de tales estromas en la biopsias pueden au
mentar la posibilidad de un verdadero hermafroditismo, pero en
una feminizacidn testicular los elementos foliculares ovéricos
estén presentes, Ninguno de los descubrimientos histoldgicos
son verdaderamente especificos y algunos ejemplos de la femi
nizacién testicular que han sido examinados han sido indistin=
guibles de testiculos los criptérquidos ordinarios. Un aumento
de incidencia maligna ocurre en la feminizacidn testicular co
mo también seria de esperarse en testiculos criptérquidos. Sien
do que la criptorquidea es bilateral el riesgo es probablemente -
mas grande .
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Los neoplasmas malignos que més comunmente se ven  son
Seminomas (gléndulas seminales). La incidencia de mchgnldac-:l
es diffcil de determinar, por lo tanto, muchos casos dr:a femi-
nizacién testicular permanecen sin haber sido diagnosticados,
y también un nimero significativo de casos ha sido probable-
mente detectado porque ha habido un caso maligno. Tumores
malignos en pacientes muy jdvenes son muy raros.

Segin los estudios genealdgicos se puede n?for que este
desorden se transmite a fravés de las mujeres. Si el gene X
anormal continla en cadena o se es transmiti do como un dc?—
minante autosdmico afectando Unicamente cromosomas masculi-

nos, esto todavia se ignora.

ETIOLOGIA DE LA FEMINIZACION TESTICULAR:

La naturaleza de los defectos de lo feminizacidn testi-
cular no es bien conocida todavia. Los andrdgenos y estroge.
nos, ambos son producidos por testiculos normales y laproduc
cién de hormonas por los testiculos feminizados scgrprendenfe-
mente no aparenta ser diferente de la de los testiculos de a-
dultos normales. Se han hecho algunos estudios de la  pro-
duccidn de hormonos que existe en los testiculos de los a-
dultos humanos normales para poder hacer una comparacion,
pero en recientes estudios que se han hec.ho en prob.e’ra con
los precursores de los esteroides radioactivos, enfatizan la si.
mili tud de la esteroidrogenesis de la persona normal y los tes
ticulos que han sido feminizados. Los niveles en plasma de
la testosterona también son similares.

Los defectos bésicos de la feminizacién testicular, como

Wilkins los sugirié, puede ser que sea un fracaso porque ter -
mina la reaccion del érgano al andrégeno. Varios estudiosin
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dican que las mujeres con feminizacion testicular noresponden
o mejor dicho no tienen ninguna reaccidon orgénica a los an-
drégenos. Obviamente ellas tienen reaccidén a los estrégenos
durante la pubertad porque los estrogenos claramente son deri-
vados de los testiculos.

Probablemente el fracaso de poder diferenciar el sexo
en el feto también pueda ser atribuido a la falta de reaccidn
al andrdgeno. En la ausencia de la reaccién de masculiniza-
cidn en el feto, la cavidad urogenital sufre una diferenciaen
las partes genitales femeninas como resultado. La feminiza-
cion testicular en el feto no siempre tiene la capacidad desu
primir el desarrollo Mulleriano (Gtero, tubos, etc.). Se hasu
puesto que el responsable para la extincién de los testiculos =
fetales no es el andrégeno, y por lo tanto probablemente un
esteroide que retiene una actividad reprimida.

Una forma variable de la feminizacion testicular en la
cual existe una masculinizacidon parcial a la hora del naci—
miento indudablemente representa un error enteramente diFererl
te porque es de nacimiento, aunque el modo de transmisidon ge
nética pudiese ser similar, éste sindrome pudiera ser mejor cla
sificado como un hermafroditismo masculino en la familia, la
forma variante de la feminizacidn testicular, responde favora=
blemente a la masculinizacidén durante la pubertad. Caracte-
risticamente, dentro de una familia afectada los miembros que
tienen este desorden presentaran un sindrome clinico idéntico.
Si un paciente tiene feminizacidn testicular, otros miembros
de la familia con esta anormalidad mostrarédn también un cua
dro similar., 3

Los estudios revelan un cariotipo masculino normal de
cromosomas 46 XY sin encontrarse cromatina sexval.
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DISGENESIA GONADAL XY:

3 cen
Las mujeres que tienen gbnadas veteadas pero  care

e m i s iadas
de anomalias soméaticas y tienen estatura corta es’rorlm os:?.c a
[urn neralmente estan clasiticadas
i de Turner, y generalme
con el sindrome ; ‘ df
isgenesi ente gonadal". Estas mujeres generd mente
"Disgenesia puram s ! =
tienen un cariotipo 46 XX (femeninamente norma ef. o un ca
; -
riotipo 46 XY (normalmente masculino). Las qu&_e leinen Ulnas
n n rudimentos de la
i i suelen desarrollar en rud d :
disgenesia go adal XY . e
gdnadas neoplasmas, especialmente gonadablastomas o germi=
r

nomdas .

SUMARIO DE ADMINISTRACION CLINICA:

Una nifia fenotipicamente femenina que.her}e llJnCI hcl-z;:
nia inguinal o masas carnosas en los r.:cimcles .lng‘wncc:mescgmprO
bios mayores deberia tener una secrecion vaginal p o

cromatina del sexo.
E‘;" dI: sexo, y ante todo si la vo!ginal es cor’ru'y r;o se il;éaiuée%
de detectar Otero o cervix, su diagndstico seria, edee| b
testicular. Cuando existen casos de e.ngr.onclemmllen o det 2
toris a la hora del nacimiento es un m.dic.c:dor”c cve;i " (1;_
mas tarde durante la pubertad, habré Vll’l‘lIZQClOl’"l. obikaat
rilizacién de los genitales externos femr.elmnos no es,d<:1<:h;§mrcI N
te, no hay indicacién para una :operasion fie lgonca; omia it
mediata, y de hecho se requieren los testicu oslp o lo femd
nizacién puberal. Después de la n_’mdurez .sexuac,l, et
los deben ser extirpados plorque ﬁxw;eesitk:'il:rsioul;o e

ifios, en los cuales se ha ' :

EZeO:Z;; ’res’ti'culos inguinales o en los Jcblfas de la VEQ;EC;;
pero que tienen engrandeci miento del -c_ll’rons, es !?nroo e
que tengan otra variedad de hermafrodi’rlslrn? mascu 'f. o
nifios reaccionan favorablemente a los androgenos y obie
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Pero si la nifia no tiene cromatfi-

su virilidad durante la pubertad. La operacion de la gonadec
tomia y exdmenes médicos de los genitales externos deben lla
varse a cabo durante la nifiez, y una terapia hormonal debe=
ré principiarse durante la pubertad.

En contraste nifios con disgenesia gonadal XY, poseen (-
fero, pero carecen de gonadas, y no sufren un cambio pube -
ral.  Su cromatina sexual es negativa pero estudios cromesémi
€os son necesarios para determinar con certeza si ellos son fe
meninos X Y en vez de femeninos XO. Cuando existe estea
desorden en la familia esto prueba que es disgenesia gonadal
XY, mientras que la estatura corta y el estigma del sindrome
de Turner sefiala disgenesia gonadal XO.

APLASIA O DISPLASIA DE LOS CONDUCTOS DE MULLER:

Las pacientes con ausencia congénita de vagina, suelen
sufrir también ausencia de GUtero. Las pacientes pueden tener
una vagina inferior bien desarrollada, que proviene del seno
urogenital. La lesién suele incluir ausencia de la vagina me
dia y superior, Otero y a veces trompas de falopio. Los a
rios son normales anatémica y funcionalmente.

ova
Tales pacien-
tes generalmente consultan después de la pubertad por no ha-
berse iniciado en ellas la pubertad. Los genitales externos

son normales, pero la abertura vaginal no existe o hay vagina
muy superficial .

Macroscépicamente los ovarios parecen normales, al i-
gual que las trompas de Falopio. Hay falta de fusidn de los
conductos de Muller, y en el cabo proximal de cada uno se
observan engrosamientos musculares unidos en la linea media -
por tiras palpables y visibles que hacen sospechar la existen-

cia de un Gtero doble diminuto y sin desarrolliar. Mas fre-
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cuentemente ocurre que al tacto rectal no permite descubrir

nada que se parezca 4 un Utero.

La ausencia de Otero y vagina se asocia con gran ni-
o de casos con anomalias urinarias. Thompson, Wharton,y
ve de 17 pacientes en 8 se enconiraron
dos con ausencia de un ri-

me
Telinde, observaron g

animalias uroldgicas importantes,
fbn, dos con rifiones intrapélvicos, dos con ectopia cruzada,

una con ectopia ipso lateral, y una con obstruccidn uteropel -
vica bilateral. Se recomienda hacerse pi elogramas intrave —

nosos en todas laspacientes con anomalias genéticas.

Se ha observado también en estas pacientes anomal fas

dseas del raquis.
Hay un grupo pequefio pero es pecial, de pacienfes con
ausencia congénita de la mayor parte de la vagina, pero con

desarrollo normal del Gtero y una porcidén muy pequefia de la

vagina alta. Tales pacientes puede considerarse que fienen

un tabique vaginal transverso extraordinariamente .
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PRESENTACION DE RESULTADOS

TABLA No. 1

CORRELACION CLINICO '
~CITOGENETICA -LAPAR

EN CEAC!ENTE—S CON PROBLEMAS GONADS.SI.ECS:OPICA
(Ginecologia Hospital General 1979-1981)

INCIDENCIA POR EDADES

EDAD
No. DE CASOS PORCENTA JE
10 -
o i 16.66%
b | o ; 33.34%
5o o : 16.66%
36 - 40
1 8.34%
TOTALES 12
100 %
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TABLA No. 2

CORRELACION CLINICO- CITOGENETICA - LAPAROSCOPICA

EN PACIENTES CON PROBLEMAS GONADA
(Ginecologia Hospital General 1979-1981)

LES

MOTIVO DE CONSULTA  No, DE PACIENTES PORCENTAJE

Amenorrea primaria 6 50 %
Falta de desarrollo de ca

racteres sexuales secunda

rios 2 16.66%
Dolor fosa ilTaca derecha 1 8.34%
Edema de miembros in—

feriores 1 8.34%
Cefalea universal 1 8.34%
Hematuria y disuria ] 8.34%
TOTALES 12 100 %
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TABLA No. 3

CORRELACION CLINICO=-CITOGENETICA-LAPAROSCOPICA

EN PACIENTES CON PROBLEMAS GONADALES
(Ginecologia Hospital General 1979-1981)

Dx. INGRESO Nec.DE PACIENTES PORCENTAJE
- Sindrome de femini-

zacioén testicular. . 16.66%
Amenorrea primaria por

agenesia uterina. 6 50 %
Hipertiroidismo 2 16.66%
Sindrome de Turner 2 16.66%
TOTALES 12 100 %




TABLA No. 4

CORRELACION CLINICO- CITOGENETICA - LAPAROSCOPICA
EN PACIENTES CON PROBLEMAS GONADALES
(Ginecologia Hospital General 1979 -1981)

Dx. DEFINITIVO No. DE PACIENTES PORCENTAJE

Sindrome de Femini

zacidn testicular 2 16.66%
Sindrome de Turner 6 50 %
Agenesia de los con

ductos de Muller 4 33.34 %
TOTALES 12 100 %
36




CUADRO No. 1

CORRELACION CLINICO-CITOGENETICA-LAPAROSCOPICA ENl PACIENTES CON PROBLEMAS GONADALES

Hallazgos de La
paroscopia y/o

No. | Edad | Motivo de consulta | Sintomatologia| Signos Clinicos |Dx. Ingreso | Laparotomia Cariotipo | Dx. definitivo | Tratamiento | Compl
1 | 22a |Amenorrea primaria| Falta de mens— | Masa de + 5cms, en |Sindrome de [No se encontrd | 46 XY |Sindrome de | Orquiecto—|Adeno
truacidn, masas | ambas regiones in- |feminiza— | Gtero ni anexos feminizacidén | mia =estrd [célula
en ambas regio | guinales. Genitales |cidn testicu testicular. genos con- |toli.
nes i nguinales | externos de aparien |lar. 7 jugados .
cia nl. vagina nl;
no se visualiza ni
palpa cervix,
2 | 364 | Hematuria y disuria| Hematuria y di | Genitales externos [Agenesia - [ Masa quistica = | 46 XY | Sindrome de | Orquiecto—|Semin:
de 3 &. de evolu— |suria por intro= | con clitosis nl.ori |de los con=|de + 10cms. irre feminizacién | mia + radio
cién duccién de cuer | ficio uretral am= |ductos de - | gular retroperi= testicular. terapia y es
po extrafio en = | plio, no se visua- [Muller. toneal que se lo trogenos -
uretra y ameno | liza cervix, ni se calizaenlo - conjugados.
rrea primaria, |delimita Otero. En que parece ser
anexo derecho se cipula vaginal.
palpa masa de +
10 cms. -
3 | 154 | Cefalea de 34 Cefalea univer | Exoftalmos marca— |Descartar Otero infantil, 45 XO |Sindrome de — Crane
de evolucidn sal intensa,a— | do, estatura corta, |hipertiroi— |ovarios poliqufs Turner ma.,”
menorrea prima | Genitales externos |dismo. ticos
ria; caracteres | infantiles., TR no
sexuales no de | se palpa Otero.
sarrollados.
4 | 238 | Amenorrea prima | Falta de desa— | Estatura corta, apa |1. Agenesia |Ausencia de - | 45 XO |Sindrome de |Estrégenos

ria.

rrollo de carac
teres sexuales
secundarios Yy
ausencia de re
gla.

riencia infantil , TR
no parece palparse
Otero, marcado cu~-
bito valgos, cuello
corto, torax en pe
cho de paloma.

de los con-
ductos de
Muller.

2. Sindrome
de Turner.

Utero, ovarios
atréficos,

Turner

conjugados.
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Falta de desarrollo
de caracteres se —
xuales secundarios.

Dificultad para
el crecimiento

y desarrollo,no
ha presentado -
menarquia.

Estatura corta, cue -
llo corto, notorio -
cUbito valgo, no hay
vello pubiano ni a-
xilar, mamas no de
sarrolladas, no se
palpa Otero.

Sindrome de
Turner

No se encuentra
Otero, ovario de
recho atréfico;
izquierdo ausen-
fe.

45X 0

Sindrome de
Turner

Edema de miem—
bros inferiores

Dolor y edema
en ambas ms,
inferiores, fal
ta de crecimien
to, ausencia de
regla.

Estatura corta, hiper
trofia de tiroides,
vello pbico esca-
so. Genitales de as
pecto infantil. Ede
ma marcado de —
miembros inferiores

1. Linfode -
ma de miem
bros inferio
res. B
2. Hiperti=
roidismo.,

Pendiente.

45 XO

Sindrome de
Turner

Estrogenos
conjugados

Falta de desarro—
llo de caracteres
sexuales, sec.

No ha presen=
tado menarquia
falta de creci—
miento, convul
siones. =

Estatura corta, cue=
llo corto, torax an=—
cho, ausenciade ca
racteres sexuales se
cundarios. TR peque
fia nodulacién que
podria corresponder

a Otero.

Sindrome de
Turner

Utero infantil,
trompas elonga =
das, ovario de=—
recho tamafio =
anormal, lzq. =
ausente,

45 XO

Sindrome de
Turner

No. Edad
5 154
6 16a
7 13a
8 164

Amenorrea Prima=—
ria.

Falta de creci=-
miento, desarro
[lo inadecuado
no ha presenta-
do menarquia.

Estatura corta, apa=
riencia inFonfiI,CUe_-
llo corto, genitales
extern os de aspec-
to infantil, no se
palpa Utero.

Sindrome de
Turner

No se visvaliza
utero, ovarios
atroficos.

45 XO

Sindrome de
Turner

Estrogenos
conjugados
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9 | 264 | Amenorrea Primaria | Pérdida de peso | Genitales externos | Sindrome de | No se encontrd | 46 XX | Aplasia de los — —
desde los 18 a- | de apariencia nl. Feminiza= | utero. Trompas conductos de
fos, amenorrea | Vagina notablemen | cidn testicu |y ovarios de a Miller,
primaria, dispa- | te corta. Nose vi | lar. pariencia nl.
reunia. sualiza ni palpa =
| cervix.
10 | 304 |Dolor en fosa ilia- [Masa y dolor en| Genitales externos | Agenesia de|Rifion derecho |46 XX | Agenesiade — —
ca derecha de 3 & |fosa iliaca de=|de apariencia nl. | los conduc-|dentro de ca- los conductos
d e evolucion. recha; ameno— |se palpa masa de + | fos de Mu— |vidad pélvica de Miller
rrea primaria, [ 15X 6 X 5 cms.= | ller. izq. no se vi-
en anexo derecho. sualiza, no se
observa Gtero.
11 | 248 | Ame norrea prima- [Ausencia de re |No se palpan masas | Agenesia No se visuali= |46 XX |Agenesia de — =
ria. gla, masa en fo | abdominales. Se ob | uterina z6 Utero; trom los conductos
sa ilfaca dere— | serva masa de * lem. pas y ovarios de Miller
chade 1a de |en pared lateral de de aspecto nl.,
evolucidn cefa |vagina, no se visua
lea y néuseas | liza ni palpa cervix
frecuentes anexo iz. de + 2
cms., -
12 | 228 | Amenorrea prima— |Ausencia de re | Aspecto general nl. | Amenorrea |No se visuali 46 XX |Agenesiade |Vagino -
ria. gla, imposibilz Genitales externos | primaria za Gtero, trom los conduc= [plastla con
dad para reali- | de apariencia nl. |sec. aage |pasy ovarios tos de Mu- reseccion
zar el coito. Vagina notablemen | nesia uteri |de apariencia ller intestinal .
te corta. Al tacto | na. = |nl.

bimanual no se pal
pa Utero.




ANALISIS DE RESULTADOS

Al revisar los 12 registros médicos de las pacientes que por
alguna razdn se ingresaron al servicio de Ginecologia con sospe
cha de padecimiento gonadal, se encontrd que 2 de las  mismas
corresponden al sindrome de Feminizacidén Testicular, lo cudl
nos demuestra que a pesar de ser una entidad rara y mas aun
de dificil diagndstico, si tomamos en cuenta que estas perso-
nos se muestran ante nuestra vista como verdaderas mujeres vy
més aln, casi siempre son mujeres hermosas, pero que en ver
dad son hombres puesto que tienen un componente cromosdmi-
co sexual XY; ha sido posible diagnosticarlas en nuestro me-
dio gracias a la ayuda de la citogenética y la laparoscopia .
Es lamentable sin embargo, que una de ellas haya presentado
como complicacidn un Seminoma, el cual como es natural es
ta siendo tratado y hasta la fecha nuestra paciente no ha pre
sentado ningln otro problema, N

Encontramos luego que el Sindrome de Turner se presen-
ta en una proporcion mucho mayor, haciendo un total de 6
pacientes que corresponden a un 50%.

Llama la atencidn que una paciente consulte hasta los
23 afios por amenorrea primaria, a pesar de no haber presen-
tado desarrollo de caracteres sexuales secundarios. Sin embar
go el resto de pacientes consultaron en edades comprendidas =
entre 15 y 16 afios, la mayoria de ellas alarmadas por no pre
sentar su menarquia y probablemente por notar que el desarro=
llo de sus caracteres sexuales secundarios no era igual que el
de ofras nifias de su edad.

En relacién al examen fisico se encontrd que las 6 pa-
cientes presentaron estatura y cuello corto, 4 de ellas presen
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taron cObito valgos marcado y en todas al tacto rectal no se
palpd Utero.

Es de hacer mencidn que una de las pacientes consultd
por cefalea de 3 afios de evolucidn, la cual también presen=—
taba enoftalmos; posteriormente se detectd que padecia de
craneofari ngioma por lo que se intervino quirirgicamente, prac
ticandole una craneotomia, actualmente se encuentra en bue~
nas condiciones.

En pacientes arriba de los 16 afios se did tratamiento
con estrdgenos conjugados.

Todas las pacientes han evolucionado satisfactoriamente;
en ninguna se encontrd evidencia de retraso mental ni alte-
raci 6n de la personal idad.

Hacemos también mencibén en nuestro estudio de la "A-
plasia de los conductos de Miiller", pues las pacientes que
presentaron este probl ema, fueron también estudiadas por sos-
pechar en ellas anomalia cromosémica, pero en las que Onica
mente se enconird ausencia total de Utero, y es realmente m
teresante, el hecho de que solamente en una de ellas se en-

contrara ausencia de vagina (por lo que se le efectud vagino

plastia con reseccidn intestinal), si tomamos en cuenta que
la sola ausencia de Gtero ha sido reportada como una entidad
bastante rara. Novak nos dice que la aplasia o displasia de
los conductos de Muller algunas veces se acompafia de ano-
malfas renales o del tracto urinario; en nuestro estudio se en

contrd una paciente con rifidn intrapélvico, las demas pacien

tes no mostraban ninguna de estas anormalidades.

CONCLUSIONES

El problema gonadal mas frecuente detectado en el hos-
pital General San Juan de Dios, es el Sindrome de Tur
ner.,

El grupo etareo mas afectado en lo que a problemas gona-
dales se refiere es el comprendido entre 21 y 25 afios.

El motivo por el cual consulté la mayoria de pacientes
fue la amenorrea primaria.

Los medios diagndsticos utilizados en el departamento de
Ginecologia del Hospital General San Juan de Dios,son
de valiosa ayuda, para la deteccidn de problemas de ti
po gonadal . B

El diagnéstico temprano del sindrome de Feminizacion -
Testicular es determinante para evitar, por medio de la
Orquiectomia, complicaciones tales como la maligniza=
cidn testicular (seminoma).

Los diagndsticos de ingreso fueron acertados en un 58
por cientfo.
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RECOMENDACIONES

En toda paciente que ingrese al departamento de Gine-
cologia, con sospecha de afeccién gonadal, deben e‘r'e:c‘-
tuarse los estudios pertinenfes para |legar lo mas rapida—
mente posible a un diagnds tico defi nitivo y poder brin
darle el tratamiento adecuado.

Hacer énfasis en los médicos encargados de realizar las
historias clinicas, que estas s€ hagan en forma completa
que permita conocer efi cazmente el proceso evolutivo
de la enfermedad de cada paciente, Efectuar y descri
bir ampliamente los exémenes fisicos, asi como también
anotar la evolucién de la paciente durante su estancia.

Al finalizar el tratamiento deberia llevarse un  segui-=
miento adecuado de todas las pacientes que egresan, @
notando en los regisiros clinicos los resultados pos’r—-bioTo
sia, por e'emplo, lo cual seré de beneficio tanto para
las pacientes como pard el hospital y para quienes de-
searen realizar una investigacion cientifica.

Motivar tanto a las auto rid ades docentes como a los es
tudiantes de medicina @ impartir y adquirir respectiva=-
mente mayor informacion en lo que a problemas gona=
dales se refiere.
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