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RESUMEN

El sindrome de Turner es una anomalia cromosémica descrita por primera vez por el Dr.
Henry Turner en 1938 que se manifiesta principalmente por talla baja, cuello ancho,
pterigyumcolli, cubitus valgo e infantilismo sexual. Tiene una prevalencia de 1 en 1800 a
5000 recién nacidos vivos femeninos y se caracteriza por la ausencia total o parcial del
segundo cromosoma X. Con las técnicas citogenéticas una gran variedad de presentaciones
han sido reconocidas, siendo la mas comudn la monosomia del cromosoma X (constitucion
cromosdémica: 45,X) y los menos frecuentes los mosaicismos, entre los que se incluyen
cromosomas marcadores que corresponderian a fragmentos o la totalidad de un cromosoma
Y; la presencia de este cromosoma podria conferirle al paciente caracteristicas fenotipicas
masculinas. Se reporta el caso de una nifia de 14 afios de edad con fenotipo de sindrome de
Turner que presentd una constitucion cromosémica en mosaico 45,X/46,XY. Madre y padre
de 32 anos, no consanguineos, la nifia fue traida a la consulta por ausencia de vello axilar y
pubiano, y ausencia de desarrollo mamario En el nacimiento la paciente presentd genitales
ambiguos, labios abiertos, en bolsa derecha el testiculo se presentd atrofiado y el izquierdo
en pelvis, ambos fueron extirpados a los 3 y 6 meses de vida respectivamente. Se realiza
una revision de la literatura y se propone el asesoramiento genético adecuado a lo hallado
en el cariotipo.
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45,X/46,XY. A variation of Turner Syndrome. A case report

ABSTRACT

Turner syndrome (TS) is a chromosomal disorder discovered by Dr. Henry Turner in
1938, is manifested clinically mainly by short stature, broad neck, pterigyumcolli, cubitus
valgus and sexual infantilism. It has a prevalence of 1 in 1800-5000 female live births and
is characterized by the total or partial absence of the second X chromosome. A great variety
of presentations have been recognized due to cytogenetic techniques, the most common
being the monosomy of the X chromosome (chromosomal constitution: 45,X) and the less
frequent mosaicism, including marker chromosomes that correspond to fragments or the
whole Y chromosome. The presence of this chromosome could confer male phenotypic
characteristics to the patients. We report the case of a 14-year-old girl with a phenotype
similar to Turner syndrome who presented a mosaic chromosomal constitution 45 X/46,XY.
Both parents were 32-year old, nonconsanguineous; the child was brought to consultation
for absence of axillary and pubic hair and absence of breast development. At the birth the
patient presented ambiguous genitalia, open labia and atrophied right testicle while the left
remained in the pelvis, both were extirpated at 3 and 6 months of life respectively. A review
of the literature was carried out and we proposed genetic counseling appropriate to the
findings in the karyotype.
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INTRODUCCION

El sindrome de Turner(ST), es una patologia cromosdmica descrita por primera vez por el
Dr. Henry Turner en 1938, que se manifiesta clinicamente por talla baja, cuello ancho,
pterigyumcolli, cubitus valgo e infantilismo sexual (1). Tiene una prevalencia de 1 en 1800
a 5000 recién nacidos vivos femeninos y se caracteriza por la ausencia total o parcial del
segundo cromosoma X. Actualmente con las técnicas citogenéticas, una gran variedad de
presentaciones han sido reconocidas, siendo la mas comun la monosomia del cromosoma X,
cariotipo 45,X, y los menos frecuentes los mosaicismos, entre los que se incluyen
cromosomas marcadores que corresponderian a fragmentos o la totalidad de un cromosoma
Y (2), este ultimo tipo con una incidencia de 1,7 por cada 10.000 recién nacidos (XX2).

El mosaicismo se refiere a una condicion en donde un individuo tiene dos o mas
poblaciones de células que difieren en su composicidon genética (3). El desarrollo intersexual
fue por primera vez observado cuando un porcentaje de células contenian cromosoma Y,
como el caso de un mosaico45,X/46,XY (1). La constitucidon cromosdémica 45X/46,XY puede
dar lugar a una amplia variedad de fenotipos, que abarca desde mujeres con estigmas de
Sindrome de Turner, varones o mujeres con pseudohermafroditismo hasta varones
fenotipicamente normales. Cuando un cromosoma Y estd presente en mosaicismo en
pacientes con ST, existe un riesgo incrementado de 15-25% de desarrollar gonadoblastoma
y disgerminoma en la glandula disgenésica, motivo que conduce a la gonadectomia
profiladtica. El manejo de pacientes con ambigliedad sexual incluye la asignaciéon del sexo,
gonadectomia, genitoplastia y lo relacionado con las caracteristicas clinicas del Sindrome de
Turner derivados de la linea celular 45,X (4).

CASO CLINICO

Se reporta el caso de una nifia de 14 anos de edad que concurridé a una consulta genética
por ausencia del desarrollo de las glandulas mamarias, asi como de vello axilar y pubiano,
la paciente es hija de una pareja aparentemente sana no consanguinea. No se cuenta con
los datos de procedencia. La madre refiere que la paciente nacid con genitales ambiguos,
aunque no aporté muchos datos al respecto, indico que por ecografia se observé en bolsa
derecha un testiculo, el cual fue extirpado a los 3 meses. Posteriormente se detectd el
testiculo izquierdo localizado en la pelvis, que fue extirpado a los seis meses. Al examen
fisico: CC: 52 cm (Percentil 50), Talla: 1,38 (Percentil< p 3) y cm Peso: 53 kg (Percentil:
50-75), no tiene desarrollo de mamas. El analisis cromosémico se realizé en linfocitos de
sangre periférica. Fueron analizadas 50 metafases con bandas G y C, en las cuales se
observd en un 54% una monosomia para el cromosoma X, y en el 46% restante se observo
la presencia de cromosoma X e Y.

Cariotipo: 45,X/46,XY en mosaico (Figura 1 y Figura 2).
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Figura 1. Metafase y Cariograma con 45,X
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Figura 2. Metafase y Cariograma 46,XY

DISCUSION

El sindrome de Tuner en si es infradiagnosticado a pesar de su alta frecuencia de 1 por
1.800 a 5.000 recién nacidos del sexo femenino. La edad de consulta del caso presentado
es un reflejo de lo que normalmente ocurre y explica el parte el motivo de la falta de
diagndstico, al cual se suma que casos como el descripto tiene una incidencia de 1,7 por
cada 10.000 recién nacidos. Si bien no parece existir una asociaciéon entre el grado del
mosaicismo y la ocurrencia de defectos a nivel de los genitales externos, existe muy poca
literatura que correlacione el fenotipo con el genotipo de este tipo de pacientes, pudiendo
cursar con defectos como hipospadias, micropene, fusion de las bolsas u otros defectos,
aunque se estima que el 60% cursan con dgenitales normales y un fenotipo masculino
normal. Generalmente, los casos son descubiertos cuando se solicita el estudio
cromosomico por la talla baja. Al revisar la literatura, se encontré que sélo un estudio se
habia realizado en América Latina para evaluar las caracteristicas clinicas y citogenéticas de
los pacientes con 45,X/46,XY mosaicismo (9). Este fue desarrollado por Rosenberg et al. (7)
quienes evaluaron los hallazgos fenotipicos de cinco pacientes. Otros estudios se
desarrollaron en Europa (2,8) pero especialmente en Estados Unidos (10). Las referencias
Nros. 5 y 6 deben aparecer antes de la 7 y 10.

La presentacion de este caso tiene particular importancia para hacer un llamado a los
profesionales de la salud sobre la necesidad del estudio cromosémico ante la presencia de
un recién nacido con ambigiedad sexual tanto para la extirpacion de las gonadas ante la
posibilidad de malignizacion de estos como para la correcta asignacion del sexo (5). A pesar
de que las anomalias de los cromosomas sexuales no cursan con discapacidad intelectual,
estos si tienen implicancia para el desarrollo de los caracteres sexuales secundarios y son
en gran parte responsables de las disgenesias gonadales (6).

Ante la presencia de una persona con 45,X/46,XY, se debe llevar a cabo una evaluacion
clinica exhaustiva similar a la realizada en las nifias con sindrome de Turner, para proceder
a la extirpacion de las gonadas si fuese necesario por el riesgo de gonadoblastoma que
incluso puede presentarse en individuos con fenotipo y genitales normales pero con la
mencionada constitucién cromosémica (11). La posibilidad de una respuesta favorable al
tratamiento con hormonas de crecimiento y el apoyo sicoldgico, crucial tanto para el
individuo afectado como para la familia, en el manejo de los casos de baja estatura o
infertilidad son motivos adicionales para el diagndstico precoz.
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