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INTRODUCCION

Hasta hace algunos años no se había dado o lo Genéti-
co lo importancia que realmente merece,debido tal vez o lo esca
so cantidad de conocimientos que se tenían sobre lo mismo. Ac=
tuolmente en nuestro medio, gracias o lo ayudo que nos brindo lo
citogenético y lo laparoscopía, podemos realizar los estudios per
tinentes en pacientes que son afectados por problemas gonadales;-
[legando de esto manero o un diagnóstico temprano, evitando así
complicaciones que vendrían o ser muy perjudiciales, como por
ejemplo el seminomo en el síndrome de feminización testicular.

El grupo de entidades que actualmente ocupo nuestro es-
tudio son todos oq uellas afecciones gonodales, mencionaremos co
mo ejemplo el Síndrome de Turner y el Hermafroditismo masc~
lino con fE!minización testicular, los cuales fueron detectados
en el departamento de Ginecología del Hospital General Son
Juan de Dios gracias o lo inquietud y entusiasmo de los mé-
dicos que allí laboran.

A lo largo del trabajo se hablaró de historio, etiología, fre
cuencia, así mismo se correlacionarón los dotas clínicos mas im=
portantes con los medios diagnósticos util izados poro el estudio:
[a citogenética, laparoscopía y/o laparatomía. Esperamos con

él dar o conocer los aspectos mas importantes de lo correlación
que se pretende llevar o coba, pues estos entidades han si d o
objeto de muy pocos estudios y como veremos en lo investigación
es un problema que se está detectando con bastante frecuen-
cio por lo que codo vez cobro mayor importancia.



1.

2.

3.

4.

5.

6.

2

OBJETIVOS

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

Investigar cuóles son las características cl ínicas, ci toge-
néticas y hallazgos de laparos coía y/o laparotomía de
los problemas gonadales encontrados y hacer una corre-
lación de los mismos.

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

Contribuir con la difusión de resultados obtenidos a am-
pliar los conocimientos que se tengan sobre las entidades
clínicas que incluyan afecciones.gonadales como por ejem
plo, Síndrome de feminización testicular y Síndrome de =-

Turner.

Revisar los procedimientos efectuados para el diagnósti co
de los casos en referencia.

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

de

~

J.

AN TECEDEN TES

1. En el año de 1979, mes de Octubre, el Dr. Julio Fernando
Isaac Rodríguez real izó un estudio en el departamento de
Ginecología del Hospital General San Juan de Dios, sobre
Hermafroditismo Masculino con Feminización testicular,
presentando el casO de la paciente que fue el objeto de su
estudio; llegando a concluir que la paciente era mujer f=.

notipicamente pero unehombre genotipicamente, 46 crome::
somas XY, por lo que se le efectuó Orquiectomía bila-
teral, por medio de la cual se detectó que su problema
se había complicado con un Seminoma.

2. En el mes de Abril de 1980 el Dr. Edwin Leonel Mora-.
les Flores, realizó su trabajo de tesis sobre "Síndrome de
Turner", estudio efectuado en el Hospital General San
Juan de Dios, Hospital Roosevelt y CI ínica privada, es-
tudiando un total de 12 pacientes a los cuales se les =.

fectuó Laparoscopía y determinación de componente cre::
mosómico sexual, concluyendo que el motivo de consul-
ta mas frecuente fue de amenorrea primaria en edades -
comprendidas entre 21 y 30 años.

Los trabajos arriba mencionados con los únicos que
han elaborado en relación al motivo de mi estudio.

se
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MATERIAL Y METODOS

MATERIAL:

Todos los pocientes que hon sido hospitalizadas en el de
parta mento de Ginecologío del Hospitol General San Juon de
Dios por sospecho de padecer olguna afección gonadol y o las
cuales se les efectuó estudi o de citogenética y laporoscopío o
loparotomío.

METODO:

Se utilizó el método de estudio Inductivo, haciendo u-
na investigación retrospectiva. Se procedió o revisar todos
los registros clínicos de pacientes que fueron sometidos a es-
tudi o de citogenética y a las cuales se les efectuó laparos-
copía en el período 1979-1981.

RECURSOS:

Trobojos de tes; s anteriores.
libros de texto.
Registros clínicos existentes en el archivo del Hospital Gene-
ral San Juan de Dios.
Fichas destinadas a la recolección y tobulaci ón de los datos.

4
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REVISION DE LITERATURA

EMBRIOlOGIA

FACTORES GENETICOS QUE DETERMINAN El SEXO:

El sexo es básicomente un carácter hereditario transmiti-
do por los genes de. los cromosomas X y Y. la combinación
de los cromosomas del sexo se fija en la fertilización y nor-
malmente es transmitida sin alteración a todas las células sub
secuentes del individuo. Por lo tanto, aunque un sexo espe=-
cífico se forma dentro de: las células puede decirse que mu-
chas manifestaciones del sexo, como presencio o ousencia, to
talo parcial, de los genitales externos e internos y otras ca =-
racterísticas sexuales, dependen de otras influencias que no
son la sola presencia de los cromosomas adecuados.

CROMATINA SEXUAL:

la huella del sexo se encuentra' en la llamada cromati-
no sexual que es característica para la hembra humana y mu-
chos otros mamíferos.

.

Hoy en día se ha establecido que la cromatina sexua I
es uno de' los dos cromosomas X que se ha hecho colorable y
visible durante la interfase.

DETERMINACION DEL SEXO:

Tod0s los huevos maduros son semejantes en su constitu-
ción cromosómica; la distribución humana incluye 22 autoso-

5
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mas y un cromosoma X sexual. Por otra parte los espermato
zoides son de das clases, una ini tad contiene 22 autosomas y
un cromos oma X sexual, la otra 22 autosomas y un cromosoma
y sexual. Tal parece que el papel de los cromosomas se limi

ta a determinar el sexo de la gónada, que a su vez control;;-
la direcci ón del desarrollo de los genitales externos.

DESARROLLO DEL OVARIO:

Etapa indiferenciada:

Las primeras estructuras gonadales pueden id e n t i ficarse
en embriones humanos cuando miden unos 5 mm de largo, de
la coronilla a la barbilla (aproximadamente 4 semanas). No
es posible asignar un sexo específico a este pri mer indicio go
nadal, y la llamada etapa indiferenciada dura hasta que e T
embrión ha alcanzado cerca de 15 mm (entre 6 y 7 semanas),
cuando comienza lo diferenciación testicular.

Las células embrionarias parecen tener origen extra gona
dal. Estas células pueden identificarse primera en la pared
endodérmica del intes tino 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
brión de 7.4 mm, pueden reconocerse distintos componentes: :-

tejido conectivo laxo embrionario, epitel i o germmnati:Vo, con
densaciones celulares situadas en ángulo recto con el epiteli;;-
celómico en el mesénquima y células embrionarias.

Según Wi tschi, cuando las células embrionarias migra-
torias entran en la gonada primitiva se acumulan selectivamen

6
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te debajo del epitelio celómico, pero. los cordones que ahora
pueden llamarse cordones medulares, no contienen muchas cé-
1u�as 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 pa re c e n
llevarse consigo algunas células somáticas de la corteza que,
se transforman mas tarde en células de Sertoli. La importan-
cia de ésta observación estriba en el intento para expl icar la
praducción de estrógenos par las células de Sertol i en el tes-
tículo adulto, que es principalmente el desarrollo de la médu
la de la gónada primitiva. Esta explicación supone que 1;;-
producción estrógena debe ser de origen cortical.

AUSENCIA DE OVARIOS y OVARIOS DEFECTUOSAMENTE

COI~GENITOS:

Hasta hace algun tiempo se creía que las gónadas rudi-
mentadas o su ausencia eran el resultado de un accidente ocu
rrido durante el período crítico de la vida del feto para que
la gónada se desarrollara. Las anomal ías somáticas asOCiadas,
eran por lo tanto, consideradas un accidente, y ellas recibie-
ron poca atención excepto como un medio de reconocimien t o
cl ínico del síndrome.

En el año de 1959, se descubrió que la disgenesia de
las gónadas es el resul tado de la supresión de un cromosoma
sexual, esto ha añadido una nueva importancia al estudio de
los defectos extragonadales asociados con ello, en caso de a.!.
teración de un autosoma, anormalidades bioquímicas como mor
fológicas, serían supuestamente encontradas.

En el caso del cromosoma X, sin embcego una menor pe,..!:
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turbación genética profunda podría resultar de la poi isomía,
duplicación o supresión. Lyon ha hipotetizado que en las m~
jeres normales uno de los dos cromosomas X en cada c é I u la
normalmente llega a ser inactivada en la vida temprana del
embrión, cuando éste forma el cuerpo de Barr. Esta inacti-
vación del cromosoma no hace a las células uniformemente is~
lélicas de rasgos de nacimiento de cromosoma X, siendo que
la i nactivación afecta al cromosoma X materno y paterno por
una mera casualidad.

Si se encontrasen pac ientes con disgenesia de las góna-
das y éstos tuviesen desordenes metabólicos lo mismo que mor-
fológicos, los desordenes en estos pacientes debieran ser ex-
plicados por el proceso normal de diferenciación. Los estu-
dios de Grumbach de la producci ón de Glucosa-6-fosfato des
hidrogenasa en casos de polisomia X, así como las medidos de
Beutler de la misma enzima en las mujeres normales que se les
ha examinodo su RBC*.

En vista de las propiedades únicos del cromosoma X, se
ría de particular interés, uno investigoción de las anormol i d-;:;

des metabólicas y morfológicas en pacientes con disgenesios
gonada Ies .

Es importonte la interpretación de la incidencio de de-
sórdenes hereditarios en pacientes al observarlos y conocer al
mismo tiempo, la incidencia en familiares cercanos. Esta in
formación permi te una comporación de los pacientes observa=
dos con lo frecuencia que se espera de los rasgos en cuestión.
En el coso del rasgo recesi vo que estó conectado con el se-
xo, tales como el daltonismo el cual aumenta expresión por
hemocigosidod, esto puede permitir una concl us;ón y s a be r
cual gameto contribuyó al cromosoma X que está presente.
Sin embargo, en el caso de una enfermedad metabólico que

8
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prueba ser generalmente común no solamente en los pacientes
sino también en sus antecesores, lo alta incidencia de la en-
fermedad en el paciente no será erróneamente considerada co-
mo un resultado de alteración de los cromosomas sino como u
no evidencia, que accidentes cromosómic05 y ciertas enferme=
dades metabólicas tienen la tendencia o ocurrir en las mismas
fami Iias.

SINDROME DE TURNER:

Definición: "Es un trastorno del desarrollo sexual femenino -
que se expresa en el retroso del crecimiento con infantil ismo~
sexual, ovorios rudimentarios o disgenésicos, elevodosecreción
de gonadotropinas en orino, cuadro nuclear cromatina negati-
vo y- una monosomia dél cromosoma X, unido todo esto a una se
rie de características somáticas facultativas y a diversas ano=
malíCls".

En 1938, Turner lo describió en 7 pacientes comprendi-
dos entre 15 y 23 años y tenían como triada clásica: a. In-
fantilismo b. Nuca pterigoidea c. Cubito valgo; actualmen
te esta triada se ha extendido y se ha formado un cuadro po =
tológico que destaca por el síntoma cardinal del retraso del
crecimiento acompañándose de infantilismo sexual, ovarios ru
dimentarios en forma de tejido conjuntivo sin epitelio germi=
nativo, cuadro morfológico nuclcJOr cromatínico negativo, com
plemento cromosómico sexual XO, y ¡,malformaciones y anom;;-
lías 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 visual izaron las gó-
nadas directamente por medio de la peritonoscopía o la lapa-
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rotomía, que a su vez tuvieran historia de amenorrea pri mari a
con ausencia de desarrollo sexual y gonadotropina urinaria e-
levada o presentaciones clásicas del síndrome de Turner. Sus
edades variaron entre los 13 y 65 años con un promedio de 40
años de edad. En todos estos casos, el anál isis de los cromo
somas fue hecho en la metafase de las células sanguíneas ob
teni das por la técnica de Moorhead.

DESCUBRIMIENTOS CITOGENETlCOS:

El recuento de los cuerpos de Barr cayó en tres catego-
rías. 24 estuvieron abajo del 4% y clasificados como nega-
tivos, 17 estuvieron 20 por ciento o mas alto, en el I ím i te
de lo que es encontrado normal en las mujeres. Cuatro fue
ron repetidamente entre 8 y 15 por ciento y, por lo tanto \1;;-
mados intermedi os. Por la tanto escasamente .mas de la mi=-
tad de los pacientes eran negativos de cromatina, y la misma
figura se obtiene si solamente casos comprobadas de aberracio
nes de cromosomas san considerados.

Las anormal idades de los cromosomas que estaban pres en
tes en 37 pacientes fueron clasificadas en 7 categorías:

-

Tipo l. La consti tución X O, 45 cromosomas, las células de
la mucosa bucal negativas de cromatina.

N inguna descripción citogenética de la constitución cro
mosómica XO "pura" es considerada necesaria camo ya ha si=-
do frecuentemente descrita. La no disyunción meiótica, que
resulta de la pérdida de un cromosoma sexual por uno de los
gametos que tome parte en la fertil izac ión, se ha p e n s a d o
que sea un posi ble mecanis mo para la producción de la XO
individual. Tal mecanismo estaría de acuerdo con la obser-

10
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ción hecha por Bridges. Otros mecanismos no pueden ser ex-
cluidos, sin embargo. Un cromosoma sexual pudiera ser perdi
do a trovés de la no disyunción o una anafase tardía, en un;;-
etapa temprana cuando las células se están multiplicando. Eli
minación de las células del sexo (posiblemente una defectuo=-
sa) en una etapa tardía, después de la fertilización y an te s
de la primera segmentación del cigoto, es también una posibi
lidad definida. Sea cual fuese el mecanismo parece ser que
el cromosoma que está ausente en la individual XO es fre-
cuentemente paterno.

Si la posibilidad de coexistencia, pero no citogenetica-
mente demostrable, de daño a los autosomas de éstos indivi-
duos puede ser ignorado y sus defectos genéticos deben ser a
tribuidos a: ausencia de los cromosomas X o Ypaternos co;
presencia del material genética 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 expresión de los rasgos re-
cesivos conectados con el sexo, transmitidos por la madre pue
den ocurrir, y esto puede observarse en casos en donde h a y
Daltonismo, o deshidrogenasa glucosa 6-fosfato que es'deHcien
te en los fami Iiares.

-

Desde lo descripción por Fraccaro de tres casos con un
.isocromosoma, la proporción 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
sión transversal que empieza del centro no es una división c;
mún, es probablemente el mecanismo para la producción de e~

11



ta anormalidad. El i socromosoma está hecho del
los dos brazos largos del cromosoma X, el brazo
perdido. Coma resultado está compuesto de tres
gas y un brazo corto.

material de
corto se ha
brazos lar-

En contraste, paciente con isocromosoma de constitución
XO, se pueden esperar defectos causados por sobredosis gené-
tica tanto como defectos causados por pérdida de materia I g~
nético. Polani ha señalado que dos tipos de isocromosomas -
son posibles, uno es el resultado de una mala división an tes
del crecimiento en el cual dos de lIos brazos- largos son
i so-alélicos o compuestos de un material genético idéntico,
el otro formado por una mala división después del cruzami en
to en el cual los dos: brazos son diferentes o isólogos. En el
último por lo menos, en algunos genes, no habría sobredosis.
Comparando las observaciones clínicas en pacientes que ti e-
nen este cromosoma anormal con pacientes que no tienen cro
mosoma X secundario, podría servir para distinguir entre 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 CLlNICOS:

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

Al analizar las características clínicas de los pacientes

12
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con afecciones gonadales deben tenerse en cuenta tres aspec-
tos:

1. Cómo están distribuidas las anormalidades que se han ob-
servado, los diferentes tipos de aberraciones cromosomales
que se han encontrado y si puede alguna de estas anorm~
lidades correlacionarse con una constitución cromosómica
particular.

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

3. Cuá les son las características de las fami Iias en las cua-
les estos accidentes cromosómicos ocurren y si puede algu
no de estas características en los padres, tener corre la

:-

ción con la aberración cromosómica particular, en su de-
sendencia.

DEFECTOS EN LOS OVARIOS:

Los pacientes con Síndrome de Turner tienen como ca-
racterística 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 púbico y una ligera ta.!:.
danza en el crecimiento de los huesos respecto a la edad, son
síntomas bien conocidos para caracterizar el síndrome.

Se han reportado casos de pacientes con constitución cr~
mosómica XO, en las cuales sé ha notado desarrollo' d e las
mamas antes de recibir terapia hormonal. Algunas otras con
aspecto de mosaico con cromosomas XO y XX en su línea de
linaje, mostraban poco desarrallo de la mamas y un historial

13
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de una sola menstruación a la edad de 14 años de edad.

En el síndrome de Turner, se ha observado un ovario ru
dimentario en vez de su ausencia, Stewart reportó a una pa-
ciente que había tenido pocos períodos menstruo les con un
componente cromosómico XO. Se han reportado tamb ién ca-
sos de pacientes que han resultado embarazadas.

ESTATURA CORTA:

La estatura promedio de las pacientes con constituci ón
XO pura es de 55 pulgadas. La altura de los pacientes con
constitución XX, tenían un promedio de 481/2 054 :-p-ulgá-o
das. Por lo tanto, cuando los brazos cortos del cromosoma X
están ausentes, la presencia del material del brazo largo,aún
en exceso, no permi te mas el c r e c i m i e n t o, que e I de la
ausencia de ambos brazos.

En pacientes que poseen parte de un brazo corto de I cro
mosoma X, en todos los estudios que se han hecho de las c~
lulas, tienen 62 pulgadas de estatura, una altura normal. Por
lo tanto es posi ble tener una supresión que interfiera seria-
mente en el desarrollo de los ovarios s in eliminar un creci-
miento ni. La separación clínica del enanismo y la deficien-
cia de los ovarios no permi te una conclusión final respecto a
Ia posición del gene del cromosoma X.

COL! DE PTERIGION:

La mayoría de pacientes con Síndrome de Turner tienen
una nUCa corta, pero el engrosamiento están presentes en muy
pocos que presentan anomal íos cromosómicas conocidas, sobre

14
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todo XO.

A unq ue pocas excepc iones son conoci das, el engrosami en
to de la nuca generalmente significa la ausencia de un cromo
soma X secundario.

COARTACION DE LA AORTA:

Algunos investigadores han observado que la coartación
de la aorta y el engrosamiento de la nuca se han visto pred~
minantemente en pacientes con cromatina negativa.

PECHO PLANO EN FORMA DE ESCUDO Y CUBITUS
GUS:

VAL-

Estas características son generalmente diagnosticadas por
inspección y no por medida, siendo que su obl ¡cuidad puede
variar. Esta anomalía se ve con igual frecuencia en pacien-
tes con constitución XO, y pacientes con aspecto de mosaico.

MANOS DELGADAS Y ALARGADAS:

En pacientes con manos y pies largos, con constitución
XO, se ha pensado muchas veces en casos de aracnodacti 1ia .
Aunque Sinclair en un estudio realizado en Massachusetts en
48 pacientes encontró 9 casos de aracnodactilia. En la mayo
ría de los casos la alta proporción parece ser atribuida a uno
delgadez no común en los huesos y no a la excesiva longitud
de los mismos. En algunos pacientes se 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 observada 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 característica ha sido notada tanto en pa-
cientes XO, como en los de aspecto mosaico. Clinodactilia-
y uñas pequeñas se encuentran también frecuentemente en los
dedos quintos. En algunos pacientes también se han encontra-
do dedos cortos de los pies.

DESCUBRIMI EN TOS DERMA TOGLlFICOS:

Tanto en pacientes con constituci ón XO como de ti po
mosaico, se ha encontrado una arruga de simio en una o a~
bas manos. Otras observaciones reportadas son: una alta in-
cidencia de ubicación 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 índice de e~
pirales arqueadas es mucho mayor en los hombres que en las
mujeres.

16
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CATARATA:

Se han encontrado cataratas en los ojos de pacientes me
nores de 40 años, con cromo tina sexual negativa y componen =-
te cromosómico sexual XO.

ESCLEROSIS AZULADA:

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

Estrabismo:

Se ha observado también en pacientes XO, algunos
ello,; con cromatina negativa.

de

PTOSIS:

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

OREJAS ANORMALES:

La implantación baja de las orejas son gen e rol m ente
diagnosticadas por inspección, aunque posiblemente pudieran
medirse les, esta anomalía se ha observado en cada caso de en
grosamiento de la nuca. La apariencia física anormal o cor=-
ta de las orejas parece indicar la presencia de un linaje XO.

I

17



ENFERMEDADES DEL OIDO MEDIO y EL MASTOIDES:

Por contraste, enfermedades del oido medio y del mastoi
des casi s iempre ocurren con alta frecuencia entre todos lo;
pacientes con anormal idades de los cromosomas, ya sean de
cromatina sexual positiva o negativa. Algunos pacientes pre
sentan ataques recurrentes de otitis media, en algunos de ello;
hay necesidad de efectuar una mastoidectomía y otros desarro
Ilan colesteatomas o pólipos aurales. En algunos se ha enco~
trado sordera de ti po mi xto. Línsten ha enfatizado la alta 'i~
cidencia de sordera.

NEVO:

Este está presente en una gran cantidad de pac ientes
con anomalías cromósomi caso Se cree que está asociado con
la supresión del brazo corto del cromosoma X.

RETRASO MENTAL Y DESORDENES DE LA PERSONAliDAD

Algunos autores que han reportado casos de disgenesia de
las gónadas, mencionan pacientes que tienen la personal idad
de un niño, 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
síndrome. Aunque no se ha estimado hasta que punto contri-
buye la dotación genética, opuestamente a las situaci ones
creadas por enanismo e inmadurez física sexual, a lo caracte-
rísti ca fisiológica de estos "pacientes.

Se observa en estos paciéntes pérdida de interés por el
futuro, raramente preguntan espontáneamente a cerca de la e
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tiología de su enfermedad o de un pronóstico para la fertili-
dad. Se han reportado casos de desorden de la personalidad
suficientemente serios para necesitar ayuda psiquiátrica. Lo in
teligencia no está severamente retardada, casi todos los pa=-
cientes son capaces de completar por lo menos la educación -
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 años es
regla general la Causa y no la excepción.

por

H IPERTENS ION:

La asociación de hipertensión con disgenesia de las gó-
nadas y la falta de coartación de la aorta ha sido señalada -
por Wilkins y Fleischman. Los estudios de los cuales se dispo
ne hasta la fecha son inadecuados para descartar causas espe =-
cíficos para la hipertensión en la mayoría de los casos ta I e s
como, problemas renales, de adrenalina o problemas vascula-
res.

OSTEOPOROSIS:

La osteoporosis raramente llega a ser clínicamente evi-
dente en la mujer normal en menos de 10 años después de la
menopausia o de lo ooforectomía. No se puede esperar 'por
lo tanto, de pacientes que tengan una insuficiencia primaria
de los ovarios que muestren evidencia radio lógica de la falta
de estrógenos antes de la tercera década, sin ~embargo en el
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síndrome de Turner, lo osteoporos is ho sido diognosticoda por
el rodiólogo. De la Chapelle, Haddod y Wilkinssugi eren que
otro desorden de la formaci ón de los huesos oparte de la os-
teoporosis post-menopausal puede existir en la disgenesia de
las gónadas. Es sorprendente, en visto del temprano apare-
cimiento de la ins uficiencio de estrógenos en lo disgenesia g~
nadal, que la osteoporos is en los pacientes mas viejos que -
muchas veces no han sido tratados, no se encuentre tan avo~
zada. Algunos pacientes muestran evidencia radiológica de
una compresión vertebral, otros, con una constitución XO tie
nen huesos delgados no muy comunes y esto sugiere que es una
osteogénesis imperfecta.

OSTEORTRITIS:

La osteoartritis avanzada se observa algunas veces en
pacientes de mediana edad y esta enfermedad incluye los nó-
dulos de Heberden, condici ón que es mucho mós frecuentemen
te vista en hombres que en mujeres.

ENVEJECIMIEN TO PRECOZ:

El envecimiento prematuro de la piel es un acompaña-
miento general de la insufi ciencia de estrógenos y esta insu-
ficiencia es temprana y completa en las disgenesias gonada-
les. Es común observar también un avance rópido en la pér-
dida del cabello, tal como se ve en personas ancianas.

DESORDENES METABOLlCOS, TIROIDITIS:

Se ha estableci do una relación clara entre la autoinmu
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nidad de la tiroides y la supresión 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 mucoso góstrica de los pa-
cientes con autoinmunidad en tiroides y en pacientes diabéti-
cos; se ha hecho análisis en la acidez gástrico de algunos po
cientes con afecciones gonadales y una supuesta anacidez h;;-

sido encontrada luego de estimulación con histamina.

DIABETES:

Algunos pacientes con disgenesias gonadales han desarro
Iladc 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 Mell itus en pacien
tes con disgenesias gonadales, son insuficientes para aclarar el
papel del isocromosoma.

Al analizar las características clínicas, tomamos en cuen
ta tres aspectos importantes:

1. Como están distribuidas las anormalidades clínicas entre
los diferentes tipos de constituciones cromosámicas y como pue
den algunos de ellos ser correlacionados con un coriotipo par=-
ticular;
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La mayoría del desarrollo de anormalidades tales como
el enanismo, inmadurez mental, obesidad, encorvamiento de
las piernas (cubitus valgus), nevo, metacarpos cortos, defectos
de la cornea, s usceptibilidad a la otitis media, sordera, etc.;
son frecuentes en todos los pacientes con anomalías cromosó-
micas y no en los pacientes eunucoides que no tienen anoma
lías citogenéticas detectables.

En contraste, coartación de la aorta y engrosamiento del
cuello han sido encontrados casi exclusivamente en pacientes
con constitución XO pura, mi entras que el estrabismo, anor-
malidades de las orejas, esclerosis azulada,pecho hundido y
linfedema congénito fueron vistos predominantemente en es te
grupo. Estas pocas diferencias entre el grupo de constituci ón
XO puras y los grupos con un material X en algunas células
puede resultar de disparidades genéticas que existe durante un
período primario en la vida del embrión.

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

Los pacientes con dis genesia gonadal parecen v i e j o s
para su edad. Algunos de los desórdenes degenerativos como
la hipertensión, aparecen aún en pacientes quienes han reci-
bido terapia reemplazable adecuada desde una edad temprana
y pudiera ser que no estuviese relacionada con la defici encia
hormonal durante la vida de I a persona. Estudios recientes-
revelan que en pacientes con enfermedades metaból icas tienen
una incidenc ia significativa de varias condiciones, las cuales
no estaban generalmente conocidas de estar relacionadas con
disgenesia de las gónadas. Entre ellas la Diabetes Mellitus,
la Tiroiditis histológica y clínica y acloridia.
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3. Cuales son las características de la familia en las cuales
ocurre accidente de los cromosomas y sí puede alguna caracte
rística en los padres ser correlacionados con una aberració;;-
particular de los cromosomas en los niños:

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

Los anticuerpos e irculantes en la tiroglobul ina indican -
que la autoinmunidad de la tiroides es también mós común en
familiares cercanos de los pacientes con afecciones gonadales
que en el resto de la población. Se concluye que la tenden
cia a la formación de anticuerpos en los pacientes, está rel;;-
cionada con las ocurrencia de anorma Iidades cromosómicas en
sus hijos. Aunque esta explicación es necesariamente especu-
lativa, podrían sugerirse dos posibilidades:

l. La presencia de anticuerpos pudiera afectar el
de las células microbianas.

desarrollo

2. Aspect~ de mosaico que no se ha detectado, tan Iimi todo
ya sea en su proporción y distribución, para que no fuese no
todo afecta el fenotipo, pudiendo ya existir en cualquiera d;;-

los padres y hacer que un gameto anormal se produzca, pro-
duciendo así un proceso de anticuerpos.
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SEUDOHERMAFRODITISMO MASCULINO:

El seudohermafroditismo masculino puede considerarse u-

no formo de hipogonadismo fetal, porque los estructuras feta-
les que de ordi nario reaccionan o los andrógenos se desarro-
llan en formo incompleto, o nodo en absoluto. El seudoher-
mafroditismo masculino casi siempre es hereditario y se trans-
mite en formo autosómica dominante o descendientes del sexo
mascul ino o como característico recesiva que se manifiesto en
el varón.

SINDROME DE FEMINIZACION TESTICULAR:

Mujeres raros algunos veces sorprendentemente femeninos

en apariencia, pueden tener cromosomas XV, que es un com-
plemento indispensables de los hombres normales. Tales muj<:.
res XV, son generalmente ejemplo yo seo de feminización te~
ticular o uno disgenesia de gónadas puramente XY. Paradoji-
comente estudios citogenéticos contemporaneos han demostrado
que el cromosoma y en mamíferos es uno característico deter-

minante del sexo masculino. En los mujeres con cromosomas
XY, el cromosoma y aunque normal en apariencia microscópi-

co no produce un fenotipo masculino.

Lo feminización testicular es un síndrome famili ar; el
testículo es producido, pero existe uno resistencia congénito
01 efecto de los andrógenos. Se ha demostrado que los andr§..
genos exógenos no son eficaces poro producir crecimiento del
pelo axilar o púbico, viril ización o retención de ni trógeno.
Parece probable que lo resi stencia o los efectos del andróge-
no se debo o lo ausencia de un receptor proteínico citosólico
captador del andrógeno que existe de ordinario en tejidos se~
sibles 01 andrógeno. Este receptor existe normalmente en los
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conductos de' lo gónada masculino. Si no los hoy, el feto
del sexo mascul ino no recibe estímulo andrógeno efectivo, no
se fusionan los pliegues e hinchazones genitales poro formar -
pene y escroto, respectivamente, y no ocurre lo migración pos
terior de los pliegues labioescrotales.

-

El testículo es incapaz de organizar un fenotipo masculi
no en el útero. Lo apariencia externo es femenino y lo pu=-
bertad es esencialmente de tipo femenino. En el síndrome de
disgenesia gonadal X Y hoy incapacidad poro un cambio de
pubertad expontóneo. Este desorden es probablemente también
uno rozón genética determinado, pero el defecto puede s e r
desarrollado en uno etapa de edad temprano y por un mecanis
mo bastante diferente 01 de lo faminización testicular, uno g6
nodo no se formo.

-

El síndrome de feminización testicular en su formo ori-
ginal es uno variedad único de intersexo. Estamos acostumbro
dos a pensar del intersexo como los individuos que poseen ge=-
nitales ambíguos y característicos del sexo también ambiguos.
Diferentemente de otros formas de seudohermafroditismo masCu
lino, estos pacientes no muestran señas externos de masculini=-
zación. Sus cuerpos son femeninos, su piel delicado y sus pe
chos grandes. Con la excepción de que no tienen menstruo=-
ción, debido o que les falto útero, pero respecto o lo puber-
tad tienen un desarrollo bastante normal. Algunos son sorpren
dente' y aparentemente femeninos y bellos; algunos de ello;
han ganado concursos de belleza, lo mayoría de ellas se han
casado, tienen una orientación sexual femenina normal y han
sido esposos competentes aunque son por supuesto, estériles.

Los testículos, muy a menudo son detectables externa-
mente, pero local izados en el abdomen o ingle, estos. propor
cionan los estrógenos poro su desarrollo femenino. En algu=-
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nos otras ocasiones los testículos han sido vaginales o asocia-
dos con hernias inguinales, en la feminización testicular "pu
1'0". Afortunadamente no ha sido reconocida en la infancia,-
estas mujeres generalmente buscan ayuda ginecológica mas tal'
de porque no han tenido su menstruación, o son estériles,pu~
niños con feminización testicular que tienen gonadas visibles
o palpables muy a menudo presentan problemas diagnósti cos ,
por lo tanto un conocimiento del síndrome es esencial para e-
vitar procedimientos operatorios tales como la gonadectomía -
prematura. También hay formas de feminización, las cuales
existen desde el nacimiento y pueden desarrollarse mas tarde
en la pubertad. Estos paci entes representan una forma fami-
liar de hermafroditimo masculino diferente a la verdadera fe-
minización testi cular y estos casos son mas complicados para
su curación.

En 1953, Morris, usó por primera vez el término de "FE
MINIZACION TESTICULAR", y claramente delineó los aspec=-
tos clínicos del síndrome.

PRESENTACIONES CLlNICAS y PATOLOGICAS:

Las pacientes con femini zación 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 li geramente subdesarrollados, aun
que la areola es de tamaño normal. Los genit.Jles ex tern 0-;-

son femeninos, pero los labios y el cl ítoris tienen apari encia
i nfanti l. El tubo vaginal es corto y cerrado. Durante 1a
operación de laparotomía se nota que no hay útero, 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 testículos <>rip
tórquidos. Los ligamentos redondo y ancho unen la banda fi~'
bromuscular envolviéndolos parcialmente y que es generalmen-
te como el residuo uterino MullefianQ. Secciones de esta ban'
da microscópica revelan envoltorios de un músculo suave pero
las estructuras endometriales no estón presentes.

La estructura fibromuscular envuelve parcialmente los tes
tículos criptórquidos los cuales son intraabdominales, inguina-
les o local izados 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 testículos criptórquidos tienen
una túnica diferente y en la sección son a menudo nodulares,
de color café y amarillo. Algunas apariencias microscópicas
diferencian estos testículos. Los túbulos tienen la tendencia
a retener una apariencia más infantil con inmadurez en vez
de células maduras de Sertoli. Los nódulos amarillos de la hi
perplasia celular de Leydii:i.: y Sertol i, pueden mostrar potro=-
nes variables histológicos y frecuentemente es imposible deci-
dir si estos representan hiperplasias nodulares o pequeños neo-
plasmas benignos. En algunas ocasiones el foco de estro go
nadal puede parecer estroma de los ovarios.

-

La presencia de tales estromas en la biopsias pueden au
mentar la posibilidad de un verdadero hermafroditismo, pero e;:;-

una feminización testicular los elementos foliculares ováricos
están presentes. Ninguno de los descubrimientos histológi cos
son verdaderamente específicos y algunos ejemplos de la femi
nización testicular que han sido examinados han sido indistin=-
guibles de testículos los criptórquidos ordinarios. Un aumento
de incidencia maligna ocurre en la feminización testicular co
mo también sería de esperarse en testículos criptórquidos. Sie;:;-
do que la criptorquidea es bilateral el riesgo es probablemente =-
mas gran de .
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Los neoplasmas malignos que más comunmente se ven s o n
Seminomas (glándulas seminales). La incidencia de malignidad
es difíc iI de determinar, por lo tanto, muchos casos de femi-
nización testicular permanecen sin haber sido diagnosticados,
y también un número significativo de casos ha sido probable-
mente detectado porque ha habido un caso maligno. Tumores
malignos en pacientes muy jóvenes son muy raros.

Según los estudios genealógicos se puede notar que este
desorden se transmite a través de las mujeres. Si el gene X
anormal continúa en cadena o se es transmiti do co mo un do-
minante autosómico afectando ún icamente cromosomas mascul i-
nos, esto todavía se ignora.

ETIOLOGIA DE LA FEMINIZACION TESTlCULAR:

La naturaleza de los defectos de la feminización testi-
cular no es bien conocida todavía. Los andrógenos y estróg~
nos, ambos son producidos por testículos normales y la predu,=-
ción de hormonas por los testículos feminizados sorprendente-
mente no aparenta ser difer ente de la de los testículos de a-
dultos normales. Se han hecho algunos estudios de la pro-
ducción de hormonas que existe en los testículos de los a-
dultos humanos normales para poder hacer una comparación,
pero en recientes estudios que se han hecho en probeta con
los precursores de los estero ides radioacti vos, enfatizan la SI
mili tud de la esteroidrogenesis de la persona normal y los te~
tículos que han sido feminizados. Los niveles en plasma de
la testosterona también son similares.

Los defectos básicos de la feminización testiculor, como
Wilkins los sugi rió, puede ser que sea un fracaso porque ter-
mina la reacción del órgano al andrógeno. Varios estudios in
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dican que las mujeres con feminización testicular no responden
o mejor dicho no tienen ninguna reacción orgánica a los an-
drógenos. Obviamente ellas tienen reacción a los estrógenos
durante la pubertad porq ue los estrogenos claramente son deri-
vados de los testículos.

Probablemente el fracaso de poder diferenciar el sexo
en el feto también pueda ser atribuido a la falta de reacción
al andrógeno. En la ausencia de la reacción de masculiniza-
ción en el feto, la cavidad urogenital sufre una diferenciaen
las partes genitales femeninas como resultado. La feminiza-
ción testicular en el feto no siempre tiene la capacidad de su
primir el desarrolla Mulleriano (útero, tubos, etc.). Se ha sC-
puesto que el responsable para la extinción de los testículos:-
fetales no es el andrógeno, y por lo tanto probablemente un
estereide que retiene una actividad reprimida.

Una forma variable de la feminízación testicular en la
cual existe una mascul inización parcial a la hora del naci-
miento indudablemente representa un error enteramente diferen
te porque es de nacimiento, aunque el modo de transmisión g;;-
nética pudiese ser similar, éste síndrome pudiera sér mejor cl;
sificado com~ un hermafroditismo mascul ino en la famil ia, 1;
forma variante de la feminización testicular, responde favora-
blemente a la mascul inización durante la pubertad. Carecte-
rísticamente, dentro de una familia afectada los miembros que
tienen este desorden presentarán un síndrome cl ínico idéntico.
Si un paciente tiene feminización testicular, otros miembros
de la familia con esta anormalidad mostrarán también un cua
dro similar.

Los estudios revelan un cariotipo masculino normal
cromosomas 46 XY sin encontrarse cromatina sexual.

.
de
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DISGENESIA GONADAL XV:

Las mujeres que tienen gónadas veteadas per~ car.ecen

d anomal ías somóticas y tienen estatura corto esta n asocIadase ,
I .f ' d

con el síndrome de Turner, y generalmente estan caSllca as
"Disgenesia puramente gonadal". Estas mujeres generalmente
tienen un cariotipo 46 XX (femeninamente normales) o un ca
riotipo 46 XY (normalmente masculino). Las qu e tienen una
disgenesia gonadal XY suelen desarrollar en rudimentos de I~s
gónadas, neoplasmas, especialmente gonadablastomas o germl-
nomas.

SUMARIO DE ADMINISTRACION CLlNICA:

Una ni ña fenotipícamente femenina que tiene una her-
nia inguinal o masas carnosas en los canales inguinales o la-
bios mayores debería tener una secreción vaginal para compr~
bar la cromatina del sexo. Pero si la niña no tiene cromat~-
na de sexo y ante todo si la vagina es corta y no se le pu~
de detecta: útero o cervix, su di agnóstico sería, femi nización
testicular. Cuando existen casos de engrandecimiento del cli.
toris a la hora del nacimiento es un indicador clave de que
mas tarde durante la pubertad, habrá virilización. Si la vi-
rilización de los genitales externos femeninos no está presen-
te, no hay indi cación para una operación ~e gonadectomía i~

mediqta, y de hecho se requi eren los testlculos para la f:m2..
nización puberal. Después de la madurez sexual, los testlcu
los deben ser extirpados porq ue existe el riesgo de tumores.
En otros niños en los cuales se ha descubierto algo similar y
que tienen te:tí culos inguinales o en los labios de la vagina,
pero que tienen engrandeci miento del clítoris, es probable
que tengan otra variedad de hermafroditismo masculino. Estos
niños reaccionan favorablemente a los andrógenos y obtendrán
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su ~irilidad, durante
~a. pubertad. La operación de la gonadec

tomla y examenes med,cos de los genitales externos deben lIe

v~rse. a .c~bo durante la niñez, y una terapia hormonal debe=-
re prlnclplarse durante la pubertad.

En contraste niños con disgenesia gonadal XV, poseen ú-
tero, pero care:en de gónadas, y no sufren un cambio pube-
ral. Su cromatma sexual es negativa pero estudios cromDsómi
cos .son necesarias para determinar con certeza si ellos san fe
menlnos X y en vez de femeninos XO. Cuando existe este
desorde~ en la familia esto prueba que es disgenesia gonadal
XV, mientras que la estatura corta y el estigma del síndrome
de Turner señala disgenesia ganadal XO.

APLASIA O DISPLASIA DE LOS CONDUCTOS DE MULLER:

. Las ~~cientes con ausencia congénita de vagina, suelen
sufrir tamb,en ausencia de útera. Las paci entes pueden tener
una va.gina inferior bien desarrollada, que proviene del s e n a
u~agenltal.. La ~esión suele incluir ausencia de la vagina me

d.'a y SUperlDr, utero y a veces trompas de falopio. Los ov;
rlOS son normales anatómica y funcionalmente. Tales pacien=-
tes generalmente consultan después de la pubertad por no h -
berse iniciado en ellas la pubertad. Los genitales extern~s
son normales, pero la abertura vaginal no existe o hay vagina
muy superficial.

Macroscópicamente los ovarios parecen normales, al i-
gual que las trompas de Falopio. Hay falta de fusión de los
conductos de Muller, y en el cabo proximal de cada uno se
observan engrosamientos musculares unidos. en lo línea media -
P?r tiras palpables y visibles que hacen sospechar la existen-
c�a de un útero doble diminuto y sin desarrollar. Mas fre-
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EDAD No. DE CASOS PORCENTAJE

10 15
16 20

3 25 %

21 25
2 16.66%

26 30
4 33.34%

31 35
2 16.66%
O

36 40 1 8.34%

TOTALES 12 100 %

cuentemente ocurre que al tacto rectal no permite
nada que se porezca a un útero.

desc ubr ir

La ausencia de útero y vagina se asocia con gran n ú-
mero de casos con anomalías urinarias. Thompson, Wharton,y'
Teli nde, observaron que de 17 pacientes en 8 se encontraron
animalías urológicas importantes, dos con ausencia de un ri-
ñón, dos con riñones intrapélvicos, dos con ectopia cruzada,
una con ectopia ipso lateral, y una con obstrucción uteropel-
vica bilateral. Se recomienda hacerse pi elogramas i ntrave-
noSOS en todas las pacientes con anomalías genéticas.

Se ha observado también en estas pacientes
óseas del raquis.

anomal ías

Hay un grupa pequeño pero es pecial, de pacientes con
ausencia congénita de la mayor parte de la vagina, pero con
desarrollo normal del útero y una porción muy pequeña de 'la
vagina alta. Tales pacientes puede consi derarse que tienen
un tabique vagi nal transverso extraordinariamente.
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PRESENTACION DE RESUL TADOS

TABLA No. 1

CORRELACION CLlNICO C
'

EN PACIENTES CO~ I;R~~~~ M
E
A
TI

S
CA-LAPAROSCOPICA

(G' l'
GONADALES

Ineco ogla Hospital General 1979-1981)

INCIDENCIA POR EDADES
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Amenorrea primaria 6 50 % Dx. INGRESO Ne. DE PACIENTES PORCENTAJE

Falto de desarrollo de ca
racteres sexuales secunde;

. Síndrome de femini-

ríos
- zación testicular. 2 16.66%

2 16.66%

Dolor foso iI íaca derecho 8.34% Amenorrea primaria por
agenes ia uter ino. 6 50 %

Edema de mi embros in -
fer iores 8.34% Hipertiroidismo 2 16.66%

Cefalea universal 8.34% Síndrome de Turner 2 16.66%

Hematuria y disuria 8.34%
TOTALES 12 100 %

TOTALES 12 100 %

~

TABLA No. 2

CORREL,ACION CLlNICO- CITOGENETIC,A- L.APAROSCOPICA
EN PACIENTES CON PROBLEMAS GONADALES

(Ginecología Hospital General 1979-198l)

TABLA No. 3

CORRELACION CLIN ICO -CITOGEN ETICA-LAPAROSCOPICA
EN PACIENTES CON PROBLEMAS GONADALES

(Ginecología Hospital Generol 1979-1981)

MOTIVO DE CONSULT,A No. DE PACIENTES PORCEN TAJE
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Dx. DEFINITIVO No. DE PACIENTES PORCENTAJE

Síndrome de Femini
zaeión testieular 2 16.66%

Síndrome de Turner 6 50 %

Agenesia de los eo~
duetos de Muller 4 33.34 %

---

TABLA No. 4

CORRELACION CLlNICO- CITOGENETICA- LAPAROSCOPICA
EN PACI ENTES CON PROBLEMAS GONADALES

(Gineeologío Hospital Generol 1979 -1981)

TOTALES 12 100 .%
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Hallazgos de La
paroscopía y/o -

No. Edad Motivo de consulta Sintomatología Sign os CI ínicos Dx. Ingreso Laparotomía Cariotipo Dx. definitivo Tratamiento Compl

A
1 22a Amenorrea primaria Falta de mens- Masa de + 5cms. en Síndrome de No se encontró 46 XY Síndrome de Orquiecto- Adeno

truación, masas ambas regianes in- feminiza~ útero ni anexos feminizoción mía - estró célula
en ambas regio guinales. Genitales ción testicu testicular. -

toli.genos con-
nes i nguinale;;- externos de apari e!:: lar. - jugados.

cia ni. vagina ni;
no se visualiza ni
palpa cervix.

2 36~ Hematuria y disuria Hematuria y di Genitales externos Agenesia - Masa quística - 46XY Síndrome de Orquiecto- Semin

de 3 ~.de evolu- suria por intro =- con clitosis ni. ori de los con- de + lOcms. irre feminización mía + radio
- -

ción ducc ión de cuer ficio uretral am- d uctos de - gul-;;r retroperi=- testicular. terapia y
~-

po extraño en - pli o, no se visua- Müller. tonea I que se I~ trogenos -
uretra y amen~ liza cervix, ni se caliza en lo - con jugados.

rrea primaria. delimita útero. En que parece ser
anexo derec ho se cúpula vagina l.
palpa masa de +
10 cms.

-

3 l5~ Cefalea de 3~ Cefa lea univer Exoftalmos marca- Descartar útero infantil, 45 XO Síndrome de - Cran e<
de evol uc ión sal intensa,a':- do, estatura corta, hipertiroi - ovarios poi iqu~ Turner 'ma.

menorrea prim~ Genitales externos dismo. ticos
rio; caracteres infantiles. TR no
sexuales no de se palpa útero.
sarro 11ados,

-

4 238 Amenorrea prim~ Falta de desa- Estatu ra corta, apa .1. Agenesia Ausencia de - 45 XO Síndrome de Estrógenos
ría. rrollo de carec riencia infantil. TR de 16s con- útero, ovar¡os Turner con jugados.-teres sexua Ies no parece palparse ductos de atrófi cos,

secundarios y útero, marcado cu- M'uller.
ausenc ¡a de re bita valgas, cuello 2. Síndrome-
gla. corto, torax en p=- de Turner.

cho de, paloma.

- -

CUADRO No, 1

CORRELACION CLlNICO-CITOGENETlCA-LAPAROSCOPICA EN PACIENTES CON PROBLEMAS GONADALES



Hallazgos de La
paroscopía y/o

No. Edad Motivo de consulta Sintomatología Signos CI ínicos Dx. Ingreso Laparotomía Cariotipo Dx. definitivo Tratamiento Complica

5 15~ Falta de desarrollo Dificultad para Estatura corta, cue - Síndrome de No se encuentra 45XO Síndrome de

de caracteres se - el crecimiento 110 corto, notorio - Turner útero, ovario d~ Turner - -
xuales secundarios. y desarrollo,no cúbito va Igo, no hay recho atrófico;

ha presentado - vello pubiano ni a- izq uierdo ausen-
menarquia. xilar, mamas no de te. .

sarro IIadas, no se
palpa útero.

6 16~ Edema de miem- Dolor y edema Estatura corta, hiP':.': l. Linfode- Pendi ente. 45 XO Síndrome de Estrógenos
-

bros inferiores en ambas ms. trofia de tiroides, ma de miem Turner conj ugados

inferiores, fal vello púbico esca- bros inferi;-
ta de crecimi;n so. Genitales de as

-
res.

to, ausencia de pecto infantil. Ede- 2. Hiperti:-
-

re gla. ma marcado de - roidismo.
miembros inferiores

7 13~ Falta de desarro- No ha presen - Estatura corta, cue-' Síndrome de Utero infantil, 45 XO Síndrome de - -
110 de caracteres tado menarq uia 110 corto, tórax an - Turner trompas elonga - Turner

sexua les, sec. falta de creci- cho, ausencia de ca das, ovario de-
miento, convul rac teres sexua Ies s; recho tamaño -

- cundarios. TRpequ~ anormal, 1zq. -siones.
ña nodulación que ausente.
podría corresponder
a útero.

8 16~ Amenorrea Prima- Falta de creci - Estatura corta, apa - Síndrome de No se visual iza 45 XO Síndrome de Estrógenos -
ria. miento, desorro riencia infanti 1, cue Turner útero, ovari os Turner conjugados

110 inadecuado 110 corto, genitaleS" atróficos.

no ha presenta- extern os de aspec -
do menarquia. to infanti 1, na se

palpa útero. :

I i

CONTlNUACION CUADRO No. 1



Hollozgos de Lo
poroscopío y/0-

No. Edod Motivo de consulta Sintomatologío Signos CI ínicos Dx.lngreso Laparotomía. Cariotipo Dx. definitivo Trotamiento Compl ic

9 26~ Amenorrea Primaria Pérdida de peso Genitales externos Síndrome de N o se encontró 46 XX Aplasia de los - -
desde los 18a- de apariencia ni. Feminizo- utero. Trompas conductos de
ños, amenorrea Vagina notablemen ción testicu y ovarios de::. Müller.

No se vi
-

primoria,dispa- te corta. lar. poriencia ni.
reunia. sualiza ni palpa

--
cervix.

10 30~ Dolor en fosa ilía- Masa y dolor en Genitales externos Agenesia de Riñón derecho 46 XX Agenesia de - -
ca derecha de 3 ~fosa i Iiaca de - de aparienci a ni. los conduc - dentro de ca - los cond uc tos

d e evolución. recha;ameno- se palpa masa de'::: tos de Mu- vidad pélvica de Müller

rrea primaria. 15X6X5cms.- IIer. izq. no se vi-
en anexo derecho. sualiza, 110se

observa útero.

11 248 Ame norrea prima- Ausencia de re No se palpan masas Agenesia No se visuoli- 46 XX Agenesia de - -
ria. gla, masa en fO abdominales. Se ob uterino zó útero; tro~ los conductos

sa ilíaca de r~ servo moso de :¡-1cm. pos y ovorios de Müller

cho del o de en pored loter;;-I de de ospecto ni.

evolución cefa vagina, no se visua
Iea y ná useas

- liza ni palpa cerv;;'
frec uentes anexo izo de + 2-cms.

12 22~ Amenorrea prima - Ausencia de re Aspecto general ni. Amenorrea No se visual i 46 XX Agenesia de Vagina -
ria. gla, imposibili Gen itales externos primaria za útero, tr~~ los conduc - plastra con

dad para rea Ii=- de apariencia ni. sec. a ago:. pas y ovarios tos de Mü- resec e ión

zar el coito. Vagina notablemen nesia uteri de apari enc ia IIer intestinal.

Al tact;;-
- ni.te corta. nao

bimanual no se p~
pa útero.

-- -

CONTINUACION CUADRO No. 1



ANALlSIS DE RESULTADOS

Al revisar los 12 registros médicos de las pacientes que por
alguna razón se ingresaron al servicio de Ginecología con sospe
cha de padecimiento gonadal, se encontró que 2 de las misma~
corresponden al síndrome de Feminización Testicular, lo cual
nos demuestra que a pesar de ser una entidad rara y más aun
de difíci I diagnóstico, si tomamos en cuenta que estas perso-
nas se muestran ante nuestra vista como verdaderas mujeres y
más aún, casi siempre son mujeres hermosas, pero que en ver
dad son hombres puesto que tienen un componente cromosómi=-
co sexual XY; ha sido posible diagnosticarlas en nuestro me-
dio gracias a la ayuda de la citogenética y la laparoscopía .
Es lamentable sin embargo, que una de el las haya presentado
como complicación un Seminoma, el cual como es natural es
ta siendo tratado y hasta la fecha nuestra paciente no ha pre
sentado ningún otro problema. -

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

Llama la atención que una paciente consulte hasta los
23 años por amenorrea primaria, a pesar de no haber presen-
tado desarrollo de caracteres sexuales secundar ios. S in embar
go el resto de pacientes consultaron en edades comprendidas =-
entre 15 y 16 años, la mayoría de ellas a larmadas por no pre
sentar su menarquia y probablemente por notar que el desarro=-
110 de sus caracteres sexuales secundarios no era igual que el
de otras niñas de su edad.

En relación al examen físico se encontró que las 6 pa-
cientes presentaron estatura y cuello corto, 4 de ellas prese~
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taron cúbi to valgos marcado y en todas al tacto rectal no se
pálpó útero.

Es de hacer menci ón que una de las pacientes consultó
por cefalea de 3 años de evolución, la cual también presen-
taba enoftalmos; posteriormente se detectó que pade cía de
craneofari ngiomo por lo que se intervino quirúrgicamente, prac
ticandole una craneotomía, actualmente se encuentra en bue=
nos condiciones.

En pacientes arriba de los 16 años se dió
con estrógenos conjugados.

tratamiento

Todas las pacientes han evolucionado satisfactoriamente' ,
en ninguna se encontró evidencia de retraso mental ni alte-
raci ón de la personal idad.

Hacemos tombién mención en nuestro estudio de la "A-
plasia de los conductos de Müller", pues las pacientes q u e
presentaron este probl ema, fueron también estudiadas por sos-
pechar en ellas anomalía cromosómica, pero en las que única
mente se encontró ausencia total de útero, y es realmente i;
teresante, el hecho de que solamente en una de ellas se e n-=
contrara ausencia de vagina (por lo que se le efectuó vagino
plastía con resección intestinal), si tomamos en cuenta que
la sola ausencia de útero ha sido reportada como una entidad
bastante rara. Novak nos dice que la aplasia o displasia de
los conductos de MUller algunas veces se acompaña de ano-
malías renales o del tracto urinar io; en nuestro estudio se en
contró una paci ente con riñón intrapélvico, las demás paci e~
tes no mostraban ninguna de estas anormal idades.

44
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CONCLUSIONES

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

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

3. El motivo por el cual consultó la mayoría de
fue la amenorrea primaria.

pac ientes

4. Los medios diagnósticos util izados en el departamento de
G inecología del Hospital General San Juan de Dios, son
de val iosa ayuda, para la detección de problemas de ti
po gonadal.

5. El diagnóstico temprano del síndrome de Feminización -
Testicular es determinante pora evitar, por medio de la
Orquiectomía, complicaciones tales como la maligniza-
ción testicular {seminoma) .

6. Los diagnósticos de ingreso fueron acertados en un
por ciento.

58
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RECOMENDACIONES

1. En toda paciente que ingrese al departamento de Gine-
cología, con sospecha de afección gonadal, deben efec'-
tuarse los estudios pertinentes para llegar lo más rápid~-
mente posible a un diagnóstico definitivo Y

poder brin

darle el tratami ento adecuado.

2. Hacer énfasi s en los médicos encargad os de real izar las
historias clínicas, que estas se hagan en forma completa
que permi ta conocer efi cazmente el proceso evoluti vO
de la enfermedad de cada paciente. Efectuar y descri
bir ampliamente los exámenes físicos, así como tambié~
anotar la evolución de la paciente durante su estancio.

3. Al finalizar el tratamiento debería llevarse un segui-
miento adecuado de todas las pacientes que egresan, a
notando en los registros clínicos los resultados post-biop
sia, por e¡emplo, lo cuol será de beneficio tanto

por-;:;

las pacientes como para el hospital y para quienes de-
searen realizar una investigación científica.

4. Motivar tanto a las auto rid ades docent es como a los es
tudiantes de medicina a impartir Y

adquirir respectiva--

mente mayor información en lo que a problemas gona-
dales s e refi ere.
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