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Imagenes

Sindrome de Turner.

Hallazgo de un cariotipo infrecuente

HISTORIA CLINICA

Se trata de una nifia de 4 afios de
edad, que consult6é por vomitos y dia-
rrea; al examen fisico se constataron sig-
nos clinicos de deshidratacién y dismor-
fias (hipertelorismo ocular y mamario,
cuello corto con piel redundante, orejas
prominentes, hipoplasia de los labios
mayores), talla 98 cm (Pc. 3-10) (Fotogra-
fias 1y 2).

Sin antecedentes familiares de impor-
tancia.

Durante su internacién se resolvi6 el
cuadro de deshidratacién y se realizaron
los siguientes estudios: examen cardio-
vascular: normal. Ecografia renal: rifién
derecho 66 mm, rifién izquierdo 37 mm.
Rinén en herradura sin evidencia de
ectasia ni macrolitiasis. A nivel retrove-
sical se observaba una imagen que podia
corresponder a una formacién uterina
(13 x 24 mm), compatible con hipoplasia
uterina. Se realiz6 estudio de cromatina
sexual (mucosa yugal). Si bien este estu-
dio ha sido abandonado en los laborato-
rios de todo el mundo, lo realizamos por
estar disponible en el hospital, no ser
traumatico y por su bajo costo. El resulta-
do fue: sexo cromatinico compatible, fe-
menino. Ademas, se realiz6 estudio ge-
nético: andlisis cromosémico en sangre
periférica: cariotipo 45X (60%) 46X del X
(p11) (40%).

Se concluy6 que la paciente presenta-
ba un sindrome de Turner con cariotipo

ForocraFia 1. Cuello corto con piel redundante,
orejas prominentes

mosaico con lineas celulares 45X y 46 XX,
con delecion del brazo corto del cromo-
soma X.

COMENTARIO

En el afo 1938, H. Turner describi6
por primera vez un grupo de 7 mujeres
que presentaban una serie de alteracio-
nes fisicas que llamaron su atencién.
Los rasgos caracteristicos que destacé
fueron: 1) infantilismo sexual, 2) cuello
alado o pterigium colli; 3) deformidad
del codo o ctbito valgo.

Este sindrome aparece en 1 de cada
2.500 nifias recién nacidas vivas; es decir,
en aproximadamente 1 de cada 5.000 na-
cimientos y en 1 de cada 15 abortos es-
pontédneos.

En 1959, Ford y colaboradores reali-
zaron el primer anélisis cromosdmico en
mujeres con el sindrome de Turner y
encontraron que todas presentaban un
solo cromosoma X en lugar de dos. Se
demostré asi que el sindrome de Turner
era el resultado de la ausencia total o
parcial del segundo cromosoma sexual
en seres humanos. Esto origina una serie
dealteraciones fisicas que caracterizan al
sindrome: disgenesia gonadal y estig-
mas fisicos: linfedema congénito transi-
torio, pliegues laxos en piel de la nuca,
orejas prominentes, ctbito valgo, mal-
formaciones renales (rinén en herradu-
ra, ausencia de rinén), defectos cardiacos
(coartacién de aorta), alteraciones de la

FortoGraFia 2. Hipoplasia de los labios mayores
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audicién, térax en escudo y talla baja, dan-
do apariencia de constitucion robusta.

El diagnéstico de sindrome de Turner
debe ser confirmado con el estudio citoge-
nético (cariotipo). La cromatina sexual (cro-
matina X) debe ser considerada como un
método de deteccidn: esta ausente o presen-
te en un bajo porcentaje (normal 15-40%);
también puede estar disminuida o aumen-
tada de tamafo en caso de alteracion estruc-
tural, pero no reemplaza al estudio cromo-
somico. Actualmente, el diagndstico de
sindrome de Turner consiste en el andlisis
del cariotipo (estudio de los cromosomas).
Este indica que un porcentaje de las mujeres
con sindrome de Turner tienen un solo cro-
mosoma X en sus células (45X), en lugar de
dos. Otras son mosaicos, es decir, tienen
células normales 46XX y también tienen cé-
lulas que han perdido un cromosoma. En el
caso de nuestra paciente, se observaron li-
neas celulares 45X (60%) y 46XX (40%) con
delecién del brazo corto del cromosoma X.
De acuerdo con la serie de Lippe, de 644
pacientes con sindrome de Turner, 396
(60,9%) presentaron cariotipo 45X y sélo 6
(0,9%) presentaron un cariotipo como el
presentado.

El diagnéstico precoz es muy importan-
te. Muchas veces depende de la expresion
clinica del sindrome, es decir, que la nifia
tenga mas o menos signos que lo delaten y
en granmedida dependera dela perspicacia
del médico.

En todos los casos, y sobre todo si el
crecimiento estd alterado, el médico debe
solicitar un estudio del cariotipo que confir-
mard o descartard una anomalia cromosoé-
mica.

Aunque los signos sean muy claros y
numerosos es absolutamente imprescindi-
ble realizar un cariotipo.
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CONCLUSION

El sindrome de Turner es relativamente
frecuente.

Frente a una nifia con talla baja y algunos
de los signos fisicos sefialados, se debe con-
siderar este diagndstico. Se deberd realizar la
interconsulta con el genetista en forma opor-
tuna y el estudio de cariotipo a fin de confir-
mar el diagnoéstico, lo que permitiria brindar
elasesoramiento genéticorespectivo,la orien-
tacion adecuada de la paciente y de su fami-
lia y la interrelacién terapéutica entre el
genetista, el pediatra, el cirujano reparador,
el endocrinélogo y el ginecdlogo infantil.

Nuestra paciente esseguida por unequipo
multidisciplinario con estas caracteristicas.
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