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ARTÍCULO ORIGINAL

RESUMEN
Introducción: el síndrome de turner es una disgenesia gonadal. frecuencia: 1/2500 nacidas vivas. el patrón genético es, 45,xo
(mayoría). el diagnóstico es tardío por la variedad del fenotipo. Objetivo: conocer las manifestaciones clínicas y de laboratorio, en niñas
con diagnostico de síndrome de turner, en la consulta de endocrinología Infantil del hospital universitario dr. ángel larralde, 2009-
2014. Métodos: estudio descriptivo, no experimental, de corte transversal. Resultados: de 6 niñas con diagnostico de síndrome de
turner, 3 fueron escolares, 2 adolescentes y 1 preescolar. entre los cariotipos involucrados: 45,xo (33%), isocromas x (33%),
45,x/46,xx (17%) y  45,x/46,xy (17%). Único motivo de consulta fue talla baja. todas presentaron cuello corto, micrognatia y tronco
ancho. Frecuencia de malformaciones: 4  niñas presentaron cardiopatías congénitas y 2 malformaciones renales. un caso de
gonadoblastoma asociado a 45,x/46,xy. Conclusión: el retardo en el diagnóstico es un factor que eleva la morbi-mortalidad. el
tratamiento debe ser multidisciplinario.
Palabras clave: síndrome de turner, talla baja, gonadoblastoma.

CLINICAL FINDINGS AND CYTOGENETIC IN GIRLS WITH TURNER SYNDROME. REPORT 6 CASES.

ABSTRACT
Introduction: turner syndrome is a gonadal dysgenesis. Frequency: 1/2500 live female births. the genetic pattern is 45,xo. late
diagnosis is probably due to the variety of the phenotype. Objective: to describe the clinical presentation and laboratory findings in girls
referred to the endocrinology outpatient clinic of the hospital dr. ángel larralde, 2009-2014. Methods: descriptive, non experimental
and cross-section study. Results: 6 girls had the cytogenetic diagnosis. 3 were school children, 2 teens and 1 preschool. the karyotypes
were: 45,xo (33%), isocromes (33%) 45,x/46,xx (17%) and 45,x/46,xy (17%). short stature was the reason for consultation in all
cases. Clinical findings: short neck, micrognathia and wide trunk (100%); malformations: cardiac (67%), renal (34%). one of the girls
presented a gonadoblastoma with karyoype 45,x/46,xy Conclusion: delay in diagnosis is a factor that raises morbi-mortality. treatment
should be multi-disciplinary.  
Key words: turner syndrome, short tall, gonadoblastoma.

(1) Pediatra. endocrinólogo. Adjunto del servicio de Pediatría del
hospital dr. ángel larralde. docente contratada de la universidad
de carabobo. valencia- edo. carabobo.

(2) Pediatra. Adjunto del servicio de Pediatría del hospital dr. ángel
larralde. docente de la universidad de carabobo. valencia-edo.
carabobo.

(3) Pediatra.  endocrinólogo Pediatra. clínica ávila. caracas.

Autor corresponsal: dra. ruth salas, 
telf.: 04141155449. correo: ruthmsalas@hotmail.com

INTRODUCCIÓN

el síndrome de turner, se define como una disgenesia go-
nadal. cuya frecuencia es de 1 caso por cada 2500 recién na-
cidas vivas (1,2).

en el año 1902, se reportó el primer caso comprobable del
síndrome. Algunos anatomopatólogos durante los años 1923
y 1925 describieron la presencia de cintillas ováricas en algu-
nos pacientes. en 1930, el pediatra alemán otto ullrich ob-
servó en varios pacientes síntomas característicos del
síndrome, al que en 1938 henry turner en eeuu dio el nom-
bre.  en europa se conoce también como el síndrome de
ullrich-turner (1-3). el patrón genético del síndrome es,
45,xo. se considera que un 50 a 60% de las pacientes exhi-
ben esta fórmula cromosómica (2,4,5).

en el resto de las pacientes se han descrito otras anomalí-

as citogenéticas, como el mosaicismo de una línea celular
45,x con otra línea celular, lo cual puede ser 46,xx, 46,xy
o tener alteraciones estructurales de los cromosomas sexua-
les. si en una línea celular se encuentra el cromosoma y, se
incrementa el riesgo de desarrollar tumores gonadales (5,6).

entre las manifestaciones clínicas se encuentran: talla
baja, siendo un hallazgo clínico universal, causada por ha-
ploinsuficiencia del gen shox, localizado en la región pseu-
doautosómica del cromosoma x (7,8).

Adicionalmente, estas pacientes presentan desproporción
de los segmentos corporales como tronco ancho, con manos
y pies largos, cubitus valgus, genus valgum y acortamiento
del cuarto metacarpiano. en el desarrollo facial: paladar oji-
val y micrognatia. tienen mayor riesgo de presentar subluxa-
ción coxofemoral, dislocación patelar, escoliosis y cifosis
(7,8).

entre las malformaciones destacan: 
1) cardiacas congénitas con espectro variable desde de-

fectos triviales a desórdenes severos altamente com-
plejos y resaltando que muchas lesiones son asintomá-
ticas. entre las más comunes se encuentran la hipopla-
sia aortica y coartación de la aorta (2,9,10).

2) renales: riñón en herradura, hidronefrosis, doble sis-
tema excretor, obstrucción de la unión pieloureteral e
incluso agenesia renal (2,11).

en algunos casos pueden presentar, neoplasias de células
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germinales, especialmente en individuos con gónadas disge-
néticas que contienen material del cromosoma y. entre estas
neoplasias, el gonadoblastoma es el más frecuente. la impor-
tancia clínica de este hallazgo es que progrese a disgermino-
ma y a otras neoplasias de mayor malignidad (2,12),

como puede apreciarse, el síndrome de turner constituye
una disgenesia gonadal poco frecuente, pero con múltiples
anormalidades. 

la mayoría de los autores coinciden en que el diagnóstico
del síndrome de turner, suele ser tardío, en una proporción
importante de casos. A pesar de las características clínicas, el
diagnóstico se plantea mucho después del nacimiento. en,
aproximadamente el 30% de las niñas con síndrome de
turner no se realiza un diagnóstico correcto (1).

la falla en el diagnóstico es un evento desafortunado por-
que la morbilidad y mortalidad son más altas en estas niñas
que en la población general (1,13).

sin embargo, la medicina ofrece hoy en día, soluciones
suficientemente buenas como para mejorar el pronóstico fun-
cional y por ende, la integración social de estas pacientes.
queda pues de parte del equipo médico realizar los diagnós-
ticos adecuados y tener en cuenta el manejo multidisciplina-
rio, en beneficio del paciente. 

Por lo antes expuesto se realizó este estudio cuyo objetivo
fue conocer las características clínicas en pacientes con diag-
nóstico citogenético de síndrome de turner que acudieron a
la consulta de endocrinología Infantil del hospital
universitario “dr. ángel larralde”, en el periodo 2009- 2014. 

métodos
en la consulta de endocrinología Pediátrica, que funciona

en el hospital universitario “dr. ángel larralde” fueron
diagnosticados 6 casos de niñas con síndrome de turner
entre 2009 y 2014. A todas las pacientes se les realizo historia
clínica que incluyó en la exploración física lo relacionado a
peso, talla y su comparación con tablas de  referencia nacio-
nal (14,15). Adicionalmente se solicitaron exámenes comple-
mentarios, entre los que se incluyó el estudio citogenetico, y
la evaluación por cardiología y nefrología.

el estudio citogenético se realizó en cultivo de 72 horas
de sangre periférica según una modificación del método de
moorhead y cols (16). se colorearon 2 láminas de cada pa-
ciente con coloración de bandas G wright según la técnica
de sánchez (17). en cada caso se analizaron 20 metafases.
en dos casos se analizaron 60 metafases y 32 metafases, en
vista de que no se detectó alteración con 20 metafases y
estas pacientes tenían manifestaciones clínicas sugestivas
del síndrome. 

el presente trabajo fue un estudio descriptivo, no experi-
mental, de corte transversal.

los datos recolectados se procesaron con el programa
microsoft office excel 2007 y se presentan en cuadros y grá-
ficos de distribución de frecuencias absolutas y relativas. se
corroboró el ajuste de las variables cuantitativas a la distribu-
ción normal, mediante la prueba de Kolmogorov-smirnov y

se resumieron con las medidas de tendencia central y de dis-
persión adecuada, es decir, media y desviación típica. se hi-
cieron comparaciones de proporciones con la prueba z, asu-
miendo un nivel de significancia de p < 0,05.

RESULTADOS

seis niñas fueron incluidas en el estudio, con diagnóstico
genético de síndrome de turner, durante el periodo 2009-
2014. la distribución según grupo etario fue: 3 escolares
(50%), 2 adolescentes (33%) y 1 preescolar (17%). la edad
mínima fue 5 años, la máxima 15, con promedio de 9,67 y
desviación típica de 3,44 años. 

entre los resultados de los estudios cito genéticos, los re-
sultados fueron los siguientes: 2 con cariotipo 45xo (33%),
2 con  46,xi(x) (33%), 1 caso con 45,x/46,xx (17%) y 1
caso con 45,x/46,xy (17%).

con respecto al motivo de consulta, fue: talla baja en
todos los casos.

como parte de la evaluación de medidas antropométricas
se determinó la relación peso y talla ajustándose a la edad uti-
lizando las gráficas de la población venezolana. en el 83% de
los casos, la relación peso/edad estuvo por debajo del percen-
til 10 para la curva de referencia nacional fundacredesa (15).  

en cuanto a la talla, para el grupo de escolares, la mínima
fue 115 cm, máxima 120,8 cm, media 118,3 cm y desviación
estándar de 2,9 cm. en las adolescentes, la talla mínima 123
cm y la máxima de 142 cm, con una media de 132,5 cm y des-
viación estándar de 13,4 cm. se reportó un caso en edad pre-
escolar con una talla de 92 cm.  encontrándose todas las pa-
cientes por debajo del percentil 3 para la curva de referencia
nacional (15).

cinco niñas presentaron retardo en la edad ósea de 2 años,
con predominio estadísticamente significativo (z = 1,73; P =
0,04).

de 6 niñas, 4 presentaron cardiopatías congénitas:
.- Prolapso de la válvula mitral: 1 caso (17%) con ca-

riotipo 46,xi(x).
.- coartación de la Aorta: 1 caso (17%) con cariotipo

45,xo, cuya manifestación clínica fue hipertensión
arterial.

.- estenosis aortica leve con dilatación aorta ascenden-
te leve: 1 caso (17%) con cariotipo 45,xo.

.- válvula aortica bicúspide: 1 caso (17%) con carioti-
po 45,x/46,xy.

entre las malformaciones renales, se encontró:
.- riñón en herradura: 1 caso (17%) con cariotipo

46,xi(x)
.- riñón único: 1 caso (17%) con cariotipo

45,x/46,xx.
en el presente estudio, el caso identificado con el número

1, presento escoliosis y subluxación coxofemoral, por lo que
fue intervenida en 2 oportunidades por el servicio de
ortopedia, persiste con dificultad para la marcha, pendiente

100



ARCHIVOS VENEZOLANOS DE PUERICULTURA Y PEDIATRÍA 2016; Vol 79 (3): 99-104  

hallazgos clínicos y citogenéticos en niñas con sindrome turner. reporte de 6 casos.

otra intervención quirúrgica.
el hallazgo de Gonadoblastoma se evidencio en 1 solo

caso, el cual se identificó como caso número 6, con cariotipo
45,x/46,xy. fue intervenida quirúrgicamente y referida al
servicio de oncología pediátrica de la institución. en vista del
diagnostico oportuno y la conducta quirúrgica, no amerito tra-
tamiento con quimioterapia hasta la actualidad. su evolución
clínica fue satisfactoria.

en la tabla 1 se muestran las características clínicas de las
6 pacientes del presente estudio. figuras 1, 2 y 3

DISCUSIÓN

el síndrome de turner (st) representa uno de los desór-
denes cromosómicos más comunes, sin embargo, es conside-
rado por stochholm y cols.,  como “la única monosomia com-
patible con la vida”. el diagnostico se puede retrasar hasta la
adultez en un porcentaje de los casos (1,2).

en el presente estudio, la edad del diagnóstico fue entre 7
y 17 años, coincidiendo con la información nacional reporta-
da por vera y cols (18). la primera evaluación endocrinoló-
gica fue realizada en la adolescencia (18,19). entre las obser-
vaciones realizadas por schoemaker y cols., resalta la distri-
bución de la edad en la que se hace el diagnóstico, presentan-
do, pues, un comportamiento bimodal, con un pico en la edad
neonatal y otro pico en la pubertad (1,20). 

la expresión clínica de las niñas con st, es variada.
mortensen Kh  y cols., Granger A y cols. consideran que el
fenotipo se debe al cariotipo, por lo tanto las niñas con cario-
tipo 45,xo presentan estigmas más evidentes. el único punto
en común fue la talla baja. el inadecuado crecimiento co-
mienza en la vida fetal y se expresa con retardo de crecimien-

to intrauterino, pudiéndose
manifestar durante toda la in-
fancia (2,7,8,14,15,22-24, 26,
27). 

la talla baja fue el único
motivo de consulta en el pre-
sente estudio. coincide con
los resultados obtenidos por
román y cols., con la evalua-
ción de 83 niñas chilenas,
quienes presentaron talla baja
(100%) y cariotipo 45,xo en
el 60% de los casos. sin em-
bargo  aunque la talla baja es
considerada como el hallazgo
clínico universal, existe la
publicación realizada por
ríos  orbañanos  y cols.,
quienes reportaron en un es-
tudio de 45 pacientes  con st,
solo el  54% presentaron talla
baja, pero con la presencia de

mosaicismo en el 63% de los casos. (25,27)
las manifestaciones clínicas como cuello corto, implanta-

ción baja de los pabellones auriculares, micrognatia, tronco
ancho e hipertelorismo de mamas, fueron descritas en todos
los casos, del presente estudio. hallazgos similares fueron re-
portados por Granger  y cols., makishima y cols., en una serie
de 91 pacientes con st, donde el  90% presento uno o más
anormalidades craneofaciales que incluyen implantación baja
de los pabellones auriculares, micrognatia e implantación
baja del cabello (26,28).

Alteraciones esqueléticas como escoliosis, subluxación
coxofemoral fueron descritas en una paciente. coincide con
reportes realizados por mortensen y cols y davenport, sobre
estos hallazgos e incluye además la presencia de cifosis (2,7). 

las pacientes con st tienen riesgo de alteraciones médi-
cas que requieren cuidado desde la infancia hasta la adultez,
de hecho, las cardiopatías representan una causa de mortali-
dad en este grupo de pacientes. Así, ríos orbañanosI y cols.,
describen el fallecimiento en dos casos de pacientes con st,
por aorta disecante (27).

Asociaciones frecuentes entre monosomia x y la presen-
cia de cardiopatías fueron observadas por mortensen y cols
(2). 

en la presente investigación se reportó cardiopatía en un
67% de los casos. según Granger y cols., la prevalencia de
cardiopatías ha variado a través del tiempo y  se deben a la
técnica de imagen empleada. estudios más recientes, entre los
que destacan mortensen y cols.,  lee  y cols., han evidenciado
de un 65 a 70% de al menos una anomalía estructural del co-
razón y grandes vasos (10,29). 

entre las cardiopatías congénitas encontradas en el estu-
dio, la coartación de la Aorta se presento en 1 caso (17%). la
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Tabla 1. Hallazgos clínicos en pacientes con Síndrome de Turner 
y su relación con el cariotipo.

Hallazgos clínicos
CASOS

1 2 3 4 5 6

Cariotipo 46,Xi (X) 
32 metafases 46,Xi(X) 45,X/46,XX 

60 metafases 45,XO 45,XO 45,X/46,XY

Cuello corto X X X X X X
Implantación baja 
de pabellones 
auriculares

X X X X X X

Micrognatia X X X X X X
Tronco ancho X X X X X X
Hipertelorismo 
de mamas X X X X X X

Acortamiento del 
4to metacarpiano X X X X

Uñas bicóncavas 
y estrechas X X X X

Cubitusvalgus X X X
Epicanto X X
Paladar arqueado X X
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prevalencia oscila entre 12% y 14% según
ho  y cols.,  mortensen y cols., siendo esta
malformación, la más temida, según
shoemaker  y cols., mortensen  y cols., por
su implicación de compromiso de la vida del
paciente. Así, turtle y cols.,  han reportado
asociación entre coartación de la Aorta y
Aorta disecante (2,10,13,30,31).  

la válvula aórtica anormal en st, es fre-
cuentemente silente y detectada solo durante
la evaluación cardiaca.  la presencia de vál-
vula aórtica anormal la hace más propensa a
desarrollar endocarditis, pudiéndose además
deteriorar a través del tiempo y conllevar a la
presencia de estenosis o regurgitación
(9,13,18).

la presencia de válvula aortica bicúspide
se presento en 1 caso (17%). según
mortensen  y cols., olivieri y cols., esta le-
sión valvular es la más común asociada a st
y esta presente en un 13 a 27% de los casos
(10,32).

otras alteraciones fueron observadas en
el estudio como: 1 caso con  prolapso de la
válvula mitral y 1 caso con estenosis aortica
leve con dilatación de la aorta ascendente
leve, lo cual coincide con estudios realizados
por mortensen y cols, quien la reporta como
poco frecuente (10).

las malformaciones genitourinarias están
presentes en niñas con st. en el presente es-
tudio, 2 niñas (33%) presentaron esta anor-
malidad. según Granger  y cols., la prevalen-
cia ha variado desde 73% en 1970 según re-
portes de matthies y cols., hasta 29% a un
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Figura 1. 
Caso Nº1 edad actual 13 años, 
edad del diagnóstico 8 años, 

cariotipo: 46,Xi.
1A: Talla baja, hipertelorismo de

mamas, cubitus valgus,  asimetría de
hombros y ausencia de mamas.

1B: Nótese los rasgos faciales, con
implantación baja de los pabellones

auriculares, rasgos toscos.
1C: Radiografía de columna dorso
lumbar evidenciándose marcada 

escoliosis.

Figura 2. 
Caso Nº 3 edad actual 19 años,
edad del diagnóstico 14 años,

cariotipo: 46,XX  en 20 
metafases, se repite estudio
genético: en 60 metafases;

46,XX (59)/45,XO (1). 
Presenta hallazgos clínicos 

sutiles, solo talla baja. 
En estudios paraclínicos:

Riñón único. 
Actualmente cursa educación
universitaria sin eventualidad.

Figura 1B.

Figura 1A.

Figura 1C.

Figura 3. 
Caso Nº 5 edad actual 14 años.

Cariotipo: 45,XO en 20 metafases.
Presenta  hallazgos clínicos: talla baja,
hipertelorismo de mamas, ausencia de

caracteres sexuales femeninos.
(Infantilismo)
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38% según bilge y cols., carvalho y cols (26,33-35).
se presento 1 caso (17%) con “riñon en herradura”, sien-

do descrita esta anormalidad por lippe y cols., bilge y cols.
sin embargo la prevalencia varía de 7% a 20% de niñas con
st según estudios reportados por matthies, lippe y flynns.
destaca la publicación reciente como la realizada por Je y
cols., la cual demostró que el st, es el síndrome mas común
en pacientes con “riñón en herradura” y esta presente en 4%
de niños y adultos jóvenes con esta malformación
(33,34,36-38).

otra alteración descrita como agenesia renal fue observa-
da en el estudio, con 1 caso (17%). coincide con hallazgos
encontrados en la literatura, con igual proporción a la presen-
cia de otras anormalidades como quiste renal, vasos aberran-
tes, doble sistema colector en aproximadamente el  10% de
los casos, según reportes de lippe, flynn, bilge y carvalho
(34-37)

se reportó en este estudio, 1 caso (17%) de gonadoblasto-
ma, en la paciente con cariotipo 45,x/4,xy. la incidencia de
esta neoplasia con cariotipo donde existe cromosoma y,
según canto y cols., representa un 10% a 30% (12).  sin em-
bargo, en una publicación reciente como la de Ji   y cols., se
demostró  en un estudio con 1409 mujeres, un riesgo total de
cáncer para pacientes con st de 1,34  siendo mayor para tu-
mores sólidos y con la hipótesis de que el cromosoma x
juega un rol en la incidencia de los mismos (39).

lo anteriormente expuesto, son las consideraciones nece-
sarias al estudiar pacientes con síndrome de turner en la in-
fancia porque conllevan a una serie de anormalidades en la
adultez que representan una disminución de la expectativa de
vida de dichas pacientes. Por lo tanto es nuestra responsabili-
dad estudiar este grupo de pacientes y darle el beneficio del
manejo multidisciplinario de cada una de ellas con sus parti-
cularidades. 
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