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Lo inexplicable en el sindrome de Turner puro: su presentacion
con desarrollo puberal y menstruaciones normales. Caso clinico
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INTRODUCCION

Aunque el sindrome de Turner fue descrito como ausencia de un cromosoma sexual X. Es importante
una entidad nosoldgica independiente en 1938 por destacar, que este hallazgo citogenético presente en
Turner(1), cuando evalud a 7 pacientes, de 15 a 23 el sindrome de Turner fue realizado tres afios después
afios de edad, con manifestaciones clinicas que de un hecho histérico en la medicina, cuando Tjio y
incluian talla baja, infantilismo sexual, pterygium Levan(8), determinaron el nimero diploide de 46
colli y cubitus valgus; no obstante, mas de un siglo cromosomas en el ser humano.
antes, Morgagni2), en 1761, probablemente realizé El sindrome de Turner es una disgenesia gonadal
la primera descripcion en la literatura sobre con fenotipo femenino y caracteristicas clinicas o
disgenesia gonadal, cuando hizo referencia al caso estigmas fisicos precisos como: talla baja (menor
de una mujer fallecida por peritonitis y en la que en 150 cm), ausencia de desarrollo de caracteres
la autopsia observé, y citamos: “una vagina estrecha, sexuales secundarios, cuello corto por hipoplasia de
clitoris reducido, Gtero infantil y en lugar de ovarios, Vértebras cervicales, paladar hendido, implantacion
refiri6 la presencia de corplsculos de apariencia baja del cabello, pterygium colli, higroma quistico,
blanquecina” (es muy probable que se deba a lo que térax ancho y amplio con pezones separados,
hoy describimos como las bandeletas de tejido acortamiento del cuarto metacarpiano, cubitus
conectivo que sustituyen al ovario en el sindrome de valgus, coartacion adrtica, linfedema neonatal, nevos
Turner). Por otra parte, en el transcurso del afio pigmentados, anomalias renales, entre otros, con
1942, Albright y col.(3) y Varney y col.(4), presencia de vagina, Utero y trompas de Falopio,
reportaron que las pacientes con sindrome de Turner aunque los ovarios son disgenéti¢da.0). Debido
presentaban una elevada excrecién urinaria de a la disgenesia ovarica, presentan niveles elevados
gonadotropinas, lo que sugeria que el infantilismo de gonadotropinas y bajos de estradiol, situacion
sexual era causado por deficiencia gonadal y no por conocida como hipogonadismo hipergonadotrépico
un trastorno de origen hipofisario, como pensaba y precisamente este hipoestrogenismo es el causante
Turner. Este importante hallazgo endocrinoldgico del retraso o ausencia en la aparicién de las carac-
recibié, dos afios después, el apoyo histoldgico, teristicas sexuales secundarias y en consecuencia
cuando Wilkins y Freischman(s), encontraron en amenorrea primaria. Todas estas manifestaciones
una paciente con sindrome de Turner, la presencia clinicas ocurren en los casos de pacientes con
de génadas acintadas con ausencia de foliculos. Porsindrome de Turner puro (45,X0O); aunque, bajo
otra parte, los hallazgos precisos, en todo caso, no circunstancias especiales, se puede presentar un
fueron realizados sino afios mas tarde con el sindrome de Turner no puro, es decir, de variedad
desarrollo de las técnicas citogenéticas, cuando en mosaico(11,12) que puede tener génadas normales
1959, Ford y col.(6), y Fraccaro y col.(7), y no presentar los estigmas fisicos caracteristicos de
encontraron en tres pacientes con sindrome de lavariedad pura, y por sifuerapoco, realizar desarro-
Turner, un nimero de cromosomas de 45, por llo puberal espontaneo, tener ciclos menstruales

regularesy embarazos; s6lo que la mayoria terminan

en una insuficiencia ovarica primaria predaa).
Recibido: 23-07-00 No obstante, el elemento mas curioso esta en el
Aceptado para publicacion: 06-08-00 grupo de pacientes con sindrome de Turner puro, y
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que sin embargo, ademas de no presentar la mayoria24 afios de edad, cuando manifesté oligomenorreas,
de los estigmas fisicos tipicos de esa variedad, motivo por el cual se le realizd, en un centro médico
también manifiestan un desarrollo ginecoldgico y privado, una cufia bilateral de ovarios, mante-
endocrinolégico reproductivo similar al descrito para niéndose en amenorrea desde ese momento. A los
el mosaicq14,15) En este sentido, Wray y c@1.6), 25 afios de edad, se le practic6 mamoplastia
publicaron en 1981, una revisién de 10 casos de reductora. Es referida a nuestro centro por
pacientes con sindrome de Turner puro (no mosaico), hipogonadismo-hipergonadotrépico y estudio
que presentaron ciclos menstruales ovulatorios y, citogenético sobre 20 metafases en sangre periférica
en algunas de ellas, con embarazos. Sobre esteque reporta 45,XO que reveld la presencia de un
particular, uno de los casos mas insoélitos descritos sindrome de Turner puro.
fue el publicado en 1985, por Baudier y cgl7), Al examen fisico se aprecia una paciente en
cuando reportaron el caso de una mujer de 27 afios,buenas condiciones generales, con tallade 142 cmy
consindrome de Turner puro, demostrado en estudiospeso de 50 kg, presencia de multiples nevos
citogenéticos en 265 metafases tanto en linfocitos, pigmentados, implantacién baja tanto de ambos
fibroblastos y génadas (este ultimo con motivo de la pabellones auriculares, como también enlainsercién
intervencion quirargica para la ligadura tubarica), posterior del cabello (Figura 1), se aprecia también
sin estigmas turnerianos clasicos, excepto talla baja un evidente volumen y desarrollo mamario (Figura
y que tuvo, bien documentados, cuatro embarazos, 2). Los examenes paraclinicos revelaron la presencia
dos partos y dos abortos, uno de estos ultimos de un hipogonadismo-hipergonadotrépico, nor-
gemelar. Kanekoy co(18), publicaron en 1990, el moprolactinémico, con perfil tiroideo normal,
caso de una mujer de 30 afios de edad con sindromedislipidemiay osteoporosis (mas de 2,5 desviaciones
de Turner puro, quien presentd escasos estigmasestandar enla densimetria 6sea de columnay fémur).
turnerianos, menarquia a los 14 afos, desarrollo de En vista de la discordancia entre los hallazgos
caracteres sexuales secundarios normales y unclinicosy los citogenéticos, estudiamos 50 metafases
embarazo y parto normales. Mas recientemente, adicionales en linfocitos de sangre periférica, las
Pasquino y col(19), publicaron en 1997, un estudio  cuales revelaron también la presencia de 45,X0O; y
multicéntrico retrospectivo, realizado en Italia, en ademas, se tomoé la decision de investigar en otra
el cual reportaron 25 casos de sindrome de Turner linea celular como la piel, pero lamentablemente
puro, con desarrollo de caracteres sexuales secun-este estudio no fue realizado, debido a que la paciente
darios y menarquia espontanea. no acudié de nuevo a la consulta. Actualmente se
Hemos revisado todos los pacientes evaluados en encuentra en tratamiento con terapia hormonal ciclica
la Consulta de Genética de nuestro Servicio, desde y alendronato soédico, para detener y si es posible
su fundacién en 1982 hasta mayo de 2000, totalizando incrementar la densidad mineral 6sea.
5 208 pacientes, de los cuales 72 son sindrome de
Turner, y solamente uno de estos ultimos, presenta
las caracteristicas de incompatibilidad genética con
la expresion clinica, que es precisamente, el caso
que describiremos a continuacidon y motivo de esta
comunicacion.

Caso clinico

Paciente de 36 afios de edad, sin antecedentes
familiares en relacién con su padecimiento actual,
excepto por tener una prima hermana con un hijo
con sindrome de Down, concebido antes de los 35
aflos de edad. Producto de un embarazo y parto sin
complicaciones, con desarrollo psico-motor nor-
mal, aunque de talla baja. Presenté menarca alos 13gjgura 1. Paciente con sindrome de Turner puro 45X0.
afios de edad, precedida por pubarquia y telarquia Nétese la implantacion baja tanto del cabello como de los
normales y desde entonces, eumenorreica hasta lospabellones auriculares.
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explicar el evento por el cual se presenta la disfuncion
gonadal y la serie de estigmas bien reconocidos del
citado sindrome. Se han propuesto muchas hipoétesis,
en un intento por entender la variedad de la funciéon
ovarica de estos pacientes. Se ha especulado desde
mediadores no conocidos que podrian modificar
genéticamente la organogénesis controlada y, por
otra parte, se ha planteado la posibilidad de que la
informacién genética de cada uno de los cromosomas
X, sea significativamente diferente y, por tanto, la
formacion y mantenimiento de los foliculos primor-
diales dependeria de cual cromosoma X se mantiene
activo(17). En este sentido, se ha reportado que la
monosomia X (45,X) puede originarse, tanto durante
la oogénesis como en el transcurso de la esperma-
togénesis o incluso, después de la fertilizacion; no
obstante, los estudios sefialan generalmente, al
cromosoma ausente como el pate@g). Asimismo,
Wray y col. (16), propusieron la existencia de un
factor citoplasmatico en el oocito, el cual sobre-
viviria en las primeras divisiones celulares del cigoto,
por lo cual se mantendria, aunque por muy breve
tiempo, la influencia de los dos cromosomas.

Por otra parte, la existencia de alteraciones
estructurales en los cromosomas podrian estar
involucradas en la disociacién entre las mani-
festaciones clinicas caracteristicas del sindrome de
Turner y el cariotipo expresadp4). Asimismo, en
una variedad atipica de presentacion del sindrome
de Turner, algunas células expresan un cromosoma
Y. En estos casos, el espectro de manifestaciones
clinicas involucran virilizacién y un “estirén” pu-
beral acentuad¢4).

Mas temprano que tarde, la insuficiencia ovarica
prematuraes el destino endocrinolégico del sindrome
de Turner. Por tanto, el uso de la terapia hormonal
de reemplazo es necesario para el desarrollo no sélo
de los caracteres sexuales secundarios, sino también
para prevenir las complicaciones cardiovascularesy
la osteoporosis, debidas al hipoestrogeniga®).

Por otra parte, en la mayoria de los casos, las
pacientes con sindrome de Turner recurren a los
programas de donacion de oocitos, como la Unica
opcioén de tratamiento para lograr la fertilidad. De
'esta manera, actualmente se investiga acerca de la
edad oOptima de estas pacientes para poder obtener
los foliculos y criopreservar los oocitos, con la
finalidad de tratamientos para la esterilidad futuros
(25).

Laincidencia de pubertad espontanea en pacientes
con sindrome de Turner ha sido reportada entre el
5% a 10%¢(18,19) pero esto es referido princi-

Figura 2. Paciente con sindrome de Turner puro 45X0.
Notese el evidente desarrollo mamario y la presencia de
vello pubico de caracteristicas sexuales.

DISCUSION

Embriolégicamente, las células primordiales
germinales migran, mediante movimientos ameboi-
deos, desde el saco vitelino hacia la cresta gonadal
histol6gicamente indiferenciada, en donde toman el
nombre de oogonias, las cuales, inician un proceso
de rapida multiplicacion, incrementando su nimero
hasta aproximadamente 7 millones en la semana 20
de la etapa intrauterina y, desde entonces, se
mantendra una involucion constante, a través del
proceso de atresia foliculge0,21) No obstante,
por una razén desconocida, el proceso de atresia
folicular se acelera en las pacientes con sindrome de
Turner y, concomitantemente, presentan fibrosis
acelerada del estroma, lo que conduce a laformacién
de las estrias gonadales, caracteristicas del sindrome
motivo por el cual, después de los 12 a 14 afios de
edad requieren terapia hormonal de reemplazo para
inducir el desarrollo de los caracteres sexuales
secundariog22).

Precisamente, si algo no esta bien aclarado es
como se realiza la fisiopatologia del sindrome de
Turner. Mdultiples teorias genéticas han intentado
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palmente a la variedad mosaico, la cual tiene también 10. Armendares Sagrera S. Sindrome de Turner. Diag-
una linea celular 46,XX que puede preservar la noésticoy manejo terapéutico. Mexico: Salvat Mexicana
funciéon ovarica. Aunque varios autores han de Ediciones; 1979. .
publicado anteriormente casos similares al nuestro, r';]‘?e?q':t"rvl;‘;io?'inpggfi‘Z'rﬂz v?i‘th'\{lljs:geféyn?j?g:qtg?r?%ﬁ
a Ia.blluz del_los conOC|m|_entosd.actu3Ies .aun no TS observations. Ginekol Pol 1998;69:1245-52.
posi (a.,expfcgr esta curiosa 'chr ancllal entre 1a 15  gjymenthal AL, Allanson JE. Turner syndrome in a
evolucion clinica y los hallazgos citogenéticos que mother and daughter: r(X) and fertility. Clin Genet
presentan, eventualmente, algunos pacientes con 1997:52:187-191.
sindrome de Turner puro, como el que ha sido motivo 13. Rogli A, Katelan D, Koi-Rukavina B, Kori M. Turner’s
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ciclos menstruales regulares por un periodo de 10
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