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INTRODUCCION | AN\ (Y

El sindrome de Turner (ST} es un trastorno cromosomico que se |/ ¥ .

caracteriza por: talla corta, disgenesia gonadal con infantilismo Hé/ (:‘f VP B o
sexual, pterigum colli,/ disminucion del angulo cubital, 4% é;“ %Ei ,’ R;‘f
implantacion baja del cabello y monosomia parcial o total del }Hﬂ j: i ‘Q,J “‘; 5%
cromosoma X. Es la aIterajién del cromosoma X mas frecuente Jen -;(l:' Azﬁ . o ¥ 3 ga | ‘.5
las mujeres afectando a 1/2500 nifias nacidas. Solo un 15% de/los ‘g LW § 80 op 28 A1
embriones con cariotipo 45X0 llegan a término. J “,J'& 55‘; ;‘% /5 fg\ Ny Eg
Como en otras alteraciones |genéticas, |este sindrome puede ¥['s 77 87 Ton Tt Tt NS
presentar cariotipos d|vergos que va desde la forma clasica (nifias %é é{a:, g’% _ig ‘35 ﬂ%
con desarrollo puberal y retraso del crecimiento) hasta aquellas : ;}3 "M' ‘3‘5'.' "16“ v B “]8
con pocos signos dismaérficos, que son casi indistinguibles de la i <
poblacién general. La falta de “estigmas” caracteristicos puede |*€ ;E T 1 %
llevar a un diagndstico tardio y un.consecuente retraso en el " o @ = .

tratamiento. Y ' /
| ‘ 4 b ,

CASO CLINICO VIR

La pa\ciente de 17 afos que consulta por amenefrea: Mer;qrqdia a/los 14 afos vy
posteriormente .dos menstruaciones escasas. En la e plogac,fc'm fl's‘iga se 9errvé una paciente
de aspecto sano con fenotipo externo femenino,/€on un peso de 45,2kg, una estatura 146,2
cm, unas cifras de tensién arterial norma-les (110/80 mmHg), ausencia de caracteres sexuales
secundarios, signos de psoriasis en las extremidades y un discreto pterigumcolli.Se realiza
\ ecografia transvaginal donde se visualiza pequefio uteroy dor\ﬁe no es posible la identificacion
de los ovarios. Se solicita RMN Pélvica que/{nforma de Gtero atrofico y (cintillas ovaricas y se
golluta analitica completa con perfil horghonal que'pusd dé manifiesto un hipogonadismo
hipergonadotropo y un hipotiroidismo subclinico con un anticuerpos antitiroideos positivos.
Ante la sospecha de Sindrome de Turnerjse solicita cariotipo que conflrm'a la existencia de una
monosomia del cromosoma X (45X0). / /
Se inicio. tratamiento hormonal ; combinado },éstrége o/prdge§té eno) presentand%
" menstruaciones mensuales y tratamiento de la /Tiroiditis de Hash|i oto. Se derivo
qendocrlnologla pero la maduracion o6sea‘en el momento del diagnostico era completa no
pudiendo ser subsidiaria de tratamiento con hormona del’ crecimiento./ También se soI|C|to
ologia.

v‘qlo ion por cardiologia y oftal

‘CONCLUSIONES

La amenorrea primaria por disgenesia gonadal'y el déficit defestatura son |as caracteristicas \dg jmas
¥(eouente aparicion, dandose casi en el 100% de los|casos descritos. Ante un retraso de la menarquia con
talla corté debemos considerar un ST mientras no se/demuestreflo contrario. No jobstante algunas mujeres
con'SI.tienen menarquia como es el caso de nuestra paciente!/ Cuando se sespecha el diagnostico de ST,
debe realizarse un cariotipo. El diagndsti¢o précoz de IaaéTS es vital, ya Jque también permite la
identificacion de anomalias congénitas y adquiridas y la instauracion«de un tha amiento adecuado como
hormona deI crecimiento (GH) y trataghiento hormonal combinado para aurmentar respectivamente la
altura final' y acentuar los caracteres sexu ecundarios alla edad cronoldgica, y ademas con intencion
de prevenir problemas futuros en la salud del paciente. Estog pacientes deben ser valorados por un equipo
multidisciplinar'’como cardiélogos, endocrinélogos y ginecdlogos. Por lo tanto, un diagndstico temprano y
preciso essimportante para un enfoque terapéutico exitoso.
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