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Lo inexplicable en el síndrome de Turner puro: su presentación
con desarrollo puberal y menstruaciones normales.  Caso clínico
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ausencia de un cromosoma sexual X.  Es importante
destacar, que este hallazgo citogenético presente en
el síndrome de Turner fue realizado tres años después
de un hecho histórico en la medicina, cuando Tjio y
Levan (8), determinaron el número diploide de 46
cromosomas en el ser humano.

El síndrome de Turner es una disgenesia gonadal
con fenotipo femenino y características clínicas o
estigmas físicos precisos como: talla baja (menor
150 cm), ausencia de desarrollo de caracteres
sexuales secundarios, cuello corto por hipoplasia de
vértebras cervicales, paladar hendido, implantación
baja del cabello, pterygium colli, higroma quístico,
tórax ancho y amplio con pezones separados,
acortamiento del cuarto metacarpiano, cubitus
valgus, coartación aórtica, linfedema neonatal, nevos
pigmentados, anomalías renales, entre otros, con
presencia de vagina, útero y trompas de Falopio,
aunque los ovarios son disgenéticos (9,10).  Debido
a la disgenesia ovárica, presentan niveles elevados
de gonadotropinas y bajos de estradiol, situación
conocida como hipogonadismo hipergonadotrópico
y precisamente este hipoestrogenismo es el causante
del retraso o ausencia en la aparición de las carac-
terísticas sexuales secundarias y en consecuencia
amenorrea primaria.  Todas estas manifestaciones
clínicas ocurren en los casos de pacientes con
síndrome de Turner puro (45,XO); aunque, bajo
circunstancias especiales, se puede presentar un
síndrome de Turner no puro, es decir, de variedad
mosaico (11,12), que puede tener gónadas normales
y no presentar los estigmas físicos característicos de
la variedad pura, y por si fuera poco, realizar desarro-
llo puberal espontáneo, tener ciclos menstruales
regulares y embarazos; sólo que la mayoría terminan
en una insuficiencia ovárica primaria precoz (13).
No obstante, el elemento más curioso está en el
grupo de pacientes con síndrome de Turner puro, y

INTRODUCCIÓN

Aunque el síndrome de Turner fue descrito como
una entidad nosológica independiente en 1938 por
Turner (1), cuando evaluó a 7 pacientes, de 15 a 23
años de edad, con manifestaciones clínicas que
incluían talla baja, infantilismo sexual, pterygium
colli y cubitus valgus; no obstante, más de un siglo
antes, Morgagni (2), en 1761, probablemente realizó
la primera descripción en la l i teratura sobre
disgenesia gonadal, cuando hizo referencia al caso
de una mujer fallecida por peritonitis y en la que en
la autopsia observó, y citamos: “una vagina estrecha,
clítoris reducido, útero infantil y en lugar de ovarios,
refirió la presencia de corpúsculos de apariencia
blanquecina” (es muy probable que se deba a lo que
hoy describimos como las bandeletas de tejido
conectivo que sustituyen al ovario en el síndrome de
Turner).  Por otra parte, en el transcurso del año
1942, Albright y col. (3) y Varney y col. (4),
reportaron que las pacientes con síndrome de Turner
presentaban una elevada excreción urinaria de
gonadotropinas, lo que sugería que el infantilismo
sexual era causado por deficiencia gonadal y no por
un trastorno de origen hipofisario, como pensaba
Turner.  Este importante hallazgo endocrinológico
recibió, dos años después, el apoyo histológico,
cuando Wilkins y Freischmann (5), encontraron en
una paciente con síndrome de Turner, la presencia
de gónadas acintadas con ausencia de folículos.  Por
otra parte, los hallazgos precisos, en todo caso, no
fueron realizados sino años más tarde con el
desarrollo de las técnicas citogenéticas, cuando en
1959, Ford y col. (6), y Fraccaro y col. (7),
encontraron en tres pacientes con síndrome de
Turner, un número de cromosomas de 45, por
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que sin embargo, además de no presentar la mayoría
de los estigmas físicos típicos de esa variedad,
también manifiestan un desarrollo ginecológico y
endocrinológico reproductivo similar al descrito para
el mosaico (14,15).  En este sentido, Wray y col. (16),
publicaron en 1981, una revisión de 10 casos de
pacientes con síndrome de Turner puro (no mosaico),
que presentaron ciclos menstruales ovulatorios y,
en algunas de ellas, con embarazos.  Sobre este
particular, uno de los casos más insólitos descritos
fue el publicado en 1985, por Baudier y col. (17),
cuando reportaron el caso de una mujer de 27 años,
con síndrome de Turner puro, demostrado en estudios
citogenéticos en 265 metafases tanto en linfocitos,
fibroblastos y gónadas (este último con motivo de la
intervención quirúrgica para la ligadura tubárica),
sin estigmas turnerianos clásicos, excepto talla baja
y que tuvo, bien documentados, cuatro embarazos,
dos partos y dos abortos, uno de estos últimos
gemelar.  Kaneko y col. (18), publicaron en 1990, el
caso de una mujer de 30 años de edad con síndrome
de Turner puro, quien presentó escasos estigmas
turnerianos, menarquía a los 14 años, desarrollo de
caracteres sexuales secundarios normales y un
embarazo y parto normales.  Más recientemente,
Pasquino y col. (19), publicaron en 1997, un estudio
multicéntrico retrospectivo, realizado en Italia, en
el cual reportaron 25 casos de síndrome de Turner
puro, con desarrollo de caracteres sexuales secun-
darios y menarquía espontánea.

Hemos revisado todos los pacientes evaluados en
la Consulta de Genética de nuestro Servicio, desde
su fundación en 1982 hasta mayo de 2000, totalizando
5 208 pacientes, de los cuales 72 son síndrome de
Turner, y solamente uno de estos últimos, presenta
las características de incompatibilidad genética con
la expresión clínica, que es precisamente, el caso
que describiremos a continuación y motivo de esta
comunicación.

Caso clínico

Paciente de 36 años de edad, sin antecedentes
familiares en relación con su padecimiento actual,
excepto por tener una prima hermana con un hijo
con síndrome de Down, concebido antes de los 35
años de edad.  Producto de un embarazo y parto sin
complicaciones, con desarrollo psico-motor nor-
mal, aunque de talla baja.  Presentó menarca a los 13
años de edad, precedida por pubarquía y telarquía
normales y desde entonces, eumenorreica hasta los

24 años de edad, cuando manifestó oligomenorreas,
motivo por el cual se le realizó, en un centro médico
privado, una cuña bilateral de ovarios, mante-
niéndose en amenorrea desde ese momento.  A los
25 años de edad, se le practicó mamoplastia
reductora.  Es referida a nuestro centro por
hipogonadismo-hipergonadotrópico y estudio
citogenético sobre 20 metafases en sangre periférica
que reporta 45,XO que reveló la presencia de un
síndrome de Turner puro.

Al examen físico se aprecia una paciente en
buenas condiciones generales, con talla de 142 cm y
peso de 50 kg, presencia de múltiples nevos
pigmentados, implantación baja tanto de ambos
pabellones auriculares, como también en la inserción
posterior del cabello (Figura 1), se aprecia también
un evidente volumen y desarrollo mamario (Figura
2).  Los exámenes paraclínicos revelaron la presencia
de un hipogonadismo-hipergonadotrópico, nor-
moprolactinémico, con perfi l t iroideo normal,
dislipidemia y osteoporosis (más de 2,5 desviaciones
estándar en la densimetría ósea de columna y fémur).
En vista de la discordancia entre los hallazgos
clínicos y los citogenéticos, estudiamos 50 metafases
adicionales en linfocitos de sangre periférica, las
cuales revelaron también la presencia de 45,XO; y
además, se tomó la decisión de investigar en otra
línea celular como la piel, pero lamentablemente
este estudio no fue realizado, debido a que la paciente
no acudió de nuevo a la consulta.  Actualmente se
encuentra en tratamiento con terapia hormonal cíclica
y alendronato sódico, para detener y si es posible
incrementar la densidad mineral ósea.

Figura 1.  Paciente con síndrome de Turner puro 45X0.
Nótese la implantación baja tanto del cabello como de los
pabellones auriculares.
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explicar el evento por el cual se presenta la disfunción
gonadal y la serie de estigmas bien reconocidos del
citado síndrome.  Se han propuesto muchas hipótesis,
en un intento por entender la variedad de la función
ovárica de estos pacientes.  Se ha especulado desde
mediadores no conocidos que podrían modificar
genéticamente la organogénesis controlada y, por
otra parte, se ha planteado la posibilidad de que la
información genética de cada uno de los cromosomas
X, sea significativamente diferente y, por tanto, la
formación y mantenimiento de los folículos primor-
diales dependería de cuál cromosoma X se mantiene
activo (17).  En este sentido, se ha reportado que la
monosomía X (45,X) puede originarse, tanto durante
la oogénesis como en el transcurso de la esperma-
togénesis o incluso, después de la fertilización; no
obstante, los estudios señalan generalmente, al
cromosoma ausente como el paterno (23).  Asimismo,
Wray y col. (16), propusieron la existencia de un
factor citoplasmático en el oocito, el cual sobre-
viviría en las primeras divisiones celulares del cigoto,
por lo cual se mantendría, aunque por muy breve
tiempo, la influencia de los dos cromosomas.

 Por otra parte, la existencia de alteraciones
estructurales en los cromosomas podrían estar
involucradas en la disociación entre las mani-
festaciones clínicas características del síndrome de
Turner y el cariotipo expresado (24).  Asimismo, en
una variedad atípica de presentación del síndrome
de Turner, algunas células expresan un cromosoma
Y.  En estos casos, el espectro de manifestaciones
clínicas involucran virilización y un “estirón” pu-
beral acentuado (24).

Más temprano que tarde, la insuficiencia ovárica
prematura es el destino endocrinológico del síndrome
de Turner.  Por tanto, el uso de la terapia hormonal
de reemplazo es necesario para el desarrollo no sólo
de los caracteres sexuales secundarios, sino también
para prevenir las complicaciones cardiovasculares y
la osteoporosis, debidas al hipoestrogenismo (25).
Por otra parte, en la mayoría de los casos, las
pacientes con síndrome de Turner recurren a los
programas de donación de oocitos, como la única
opción de tratamiento para lograr la fertilidad.  De
esta manera, actualmente se investiga acerca de la
edad óptima de estas pacientes para poder obtener
los folículos y criopreservar los oocitos, con la
finalidad de tratamientos para la esterilidad futuros
(25).

La incidencia de pubertad espontánea en pacientes
con síndrome de Turner ha sido reportada entre el
5% a 10% (18,19), pero esto es referido princi-

Figura 2.  Paciente con síndrome de Turner puro 45X0.
Nótese el evidente desarrollo mamario y la presencia de
vello púbico de características sexuales.

DISCUSIÓN

Embriológicamente, las células primordiales
germinales migran, mediante movimientos ameboi-
deos, desde el saco vitelino hacia la cresta gonadal
histológicamente indiferenciada, en donde toman el
nombre de oogonias, las cuales, inician un proceso
de rápida multiplicación, incrementando su número
hasta aproximadamente 7 millones en la semana 20
de la etapa intrauterina y, desde entonces, se
mantendrá una involución constante, a través del
proceso de atresia folicular (20,21).  No obstante,
por una razón desconocida, el proceso de atresia
folicular se acelera en las pacientes con síndrome de
Turner y, concomitantemente, presentan fibrosis
acelerada del estroma, lo que conduce a la formación
de las estrías gonadales, características del síndrome;
motivo por el cual, después de los 12 a 14 años de
edad requieren terapia hormonal de reemplazo para
inducir el desarrollo de los caracteres sexuales
secundarios (22).

Precisamente, si algo no está bien aclarado es
cómo se realiza la fisiopatología del síndrome de
Turner.  Múltiples teorías genéticas han intentado
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palmente a la variedad mosaico, la cual tiene también
una línea celular 46,XX que puede preservar la
función ovárica.  Aunque varios autores han
publicado anteriormente casos similares al nuestro,
a la luz de los conocimientos actuales aún no es
posible explicar esta curiosa discordancia entre la
evolución clínica y los hallazgos citogenéticos que
presentan, eventualmente, algunos pacientes con
síndrome de Turner puro, como el que ha sido motivo
de esta publicación.

El caso que presentamos en este trabajo, resulta
sumamente interesante, porque se trata de una
paciente con baja expresión de anomalías somáticas
turnerianas, desarrollo normal de caracteres sexuales
secundarios, menarquía espontánea a los 13 años y
ciclos menstruales regulares por un período de 10
años, pese a tratarse de un síndrome de Turner puro.
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