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RESUMEN

£l Sindrome de Turner es la aﬁormalidad cromosémica‘mES*comﬁn ¥

se define ‘como 1a ausencia parcial o total del Zdo cromosoma X,

ones fisi—i

con o sin mosaiciamo, acompaﬁado de diversas alter

'cas, metnbblicas y hormonales.
Laa altaraciones’cardiacas estan presentes en 20 44% de los casos

y .- dentro de estas ‘anormalidades la més comn es la Coartacién AbT

tica, siendo ‘causa de muerte neonatal en el 20%.

Ob;etivo:se determ1n6 la frecuencia y tipo de alteraciones cardia

cas en‘pacientes con Sindrome de Turner,sin valoracién cardiolbgi-

ca previa, atendidas en el Departamento de Endocrinologfia del Hos-

pital de Especialidades del Centro Médico la Raza.

Resultados: se estudiaron 22 pacientes con diagnéstico de S{ndro-
me de Turner con edad X 19 afios(rango 10-42), a las que se les -
realizd, tele de térax,eletrocardiograma y ecocardiograma modo M-

bidimensional,doppler.,

De las 22 pacientes estudiadas,9 presentaron alteracién en alguno

de los 3 estudios efectuados y a continuacién se describen:

PACIENTE ECOCARDIOGRAMA ELETROCARDIOGRAMA RX DE TORAX

1 ~Estenosis Abértica~Crecimiento -Cardiomegalia
. Coartacién AbrticaVentrfcular Izquierdo Global
-Doble Lesién Mitral

2 -Aorta Bivalva -Sobrecarca ~Normal
Sistblica
Ventricular
Izquierda



PACIENTE ECOCARDIOGRAMA ELETROCARDIOGRAMA RX DE TORAX

3 ~Estenosis Abrtica ~Normal -Normal
—-Aorta Bivalva
~Prolapso de VAlvu
la Mitral

4 -Derrame Pericér ~Normal ~Normal
dico e Insuficien
cia tricuspidea

leve
5 -Normal -Bloqueo -Normal
Incompleto de
Rama Derecha del
Haz de His
6 ~Normal =S{ndrome de ~Normal
Pre~exitacién
7 ~Normal -Normal ~Crecimiento
Ventricular
Izquierdo
8 , =Normal -Normal -Crecimiento
Auricular
Derecho
9 ~Normal -Normal -Mesocardia

Conclusiones:El 63.3% de la poblacién presentd alteraciones en-
alguno de los 3 estudios realizados y sblo 3 pacientes presenta
ron alteraciones del propio Sindrome 13.6%.Las alteraciones eco
cardiogréficas més frecuentes fueron:Estenosis Aértica y Aorta -
Bivalva.Todas las pacientes con Sindrome de Turner requieren valo
racién cardiolégica integral y en caso de detectar cardiopatfua-
continuar con seguimiento periébdico Fardiolégico y profilaxis -

antimicrobiana,ante manipulacién dental,urinaria & ginecolégica.



INTRODUCCION

En 1938 Tu;ner~descr$b16 7 casos con fenofipo'temen}nﬁ.ta;
lla baja e infantilismo sexual,postefﬁormente Albrigth y Varney
demostraion éﬁ adolescentes afectados elevacién de gonadotrofi-
nas urinarias.{1)

Este trastorno se define como 1; ausencia parcial o total-
del 2do cromosoma X con o sin mosaicismo,acompafiado dé un amplio
especto de alteraciones f{sicas,metabélicas y hormonales.(2)

El Sfndrome de Turner es la anormalidad cromosémica més co
man,afecta 1:2000 recién nacidos del sexo femenino.gz)

En reportes genéticos la alteraciébn més frecuente correspon
di6 al cariotipo 45,X en el 50% de los casos,seguido de isocromg
goma del brazo largo en 17%,monosomfa X con linea celular femeni
na normal {45,X/46,XX) en 15%,cromosoma anular X en 7% y final-
mente monosomfa X con linea celular masculina normal{45,X/46,XY)
en 4%.(2)

MGltiples caracter{sticas fisicas se han descrito en éste~
s{ndrome como son: ptosis,miopfn,estrabismo,epicanto,nistagmus,-
deformidad aurfcular,inmplantacién baja de pabelldn auricular, -
cuadros frecuentes de otitis,boca de pescado,paladar alto & en -
ojal,micrognatia,defectos dentales,linfedema de manos y pies,ne
vos miltiples,tendencia a formar cicatrices queloides,cuello -
corto,pterygium colli,térax en escudo,pezones invertidos,acorta
miento del d4to metacarpiano,cubitus valgus,hipoplasia de uflas,-

egcolionis etc.({3)



Otras alteraciones reportadas én estas pacientes se mencip -
nan a continuacidn: :

-Disgenesia gonadal: caracterizaﬁa por’estriaa gonadales que -
contienen estroma fibroso que condiciona inhibicién del eje Hipgo
télamo-Hipofisis-Gonadaa e infantilismo sexual,(3,1)

-Alteraciones metabdlicas: la més frecuente es la intolerancia-

a los carbéhidratos que se reportan en un porcentaje del 30-60%
de los casos,siendo la Diabetes Mellitus rara.lLas causas de és5-
tas alteraciones no estan muy claras,sin embargo se han implica-~
do defectos en la accién y secresién de la insulina con resisten
cia a nivel periférico.(4,2,1)

~Hipotiroidismo y Tiroiditis de Hashimoto: hasta en 30% de las ~
afectadas,implicandose factores inmunolégicos.(4,1)

-Alteraciones renales; son comunes hasta en el 60%,siendo las més
frecuentes duplicacidén de ureteros,pelvis renal y rifion en herra-

dura.(5,1)

Las alteraciones estructurales a nivel cardiaco,se han repor-
tado en el 20-44% de los casos.Entre éstas malformaciones cardia
cas la Coartacién de la Aorta tiene un porcentaje del 27%,seguida
de Estencvsis Aértica y Valvulopatfa Bicuspfdea en el 18%(6,7)

Los mecanismos implicados en el desarrollo de estas altera-

..ciones cardiovasculares son:



- Anormalidades genéticas en el cromosoma x,incluyenao mutacio-
nes de éste.(6t7;é)v” ' : '

- Alteracionesieh‘el desarrollo embriolégico del sistema'ca?d;g
vaacular(défecfbé en 51 tejido mesenquimatoso de migracién;r ‘
fracaso en la fusién 6 separacién del sistema vascular,anormg
lidades en el flujo sangufneo izquierdold(8)

- Alteraciones linfAticas: 1la asoclacién de pterygium colli y -
malformaciones en la aorta en éstas pacientes pueden deberse-

a la presencia de‘obstrucci6n linfédtica.(8,4)

De acuerdo a lo referido por Braunwal en un estudié realiza
dé en 1958,el mecanismo més importante en la patogenia de es-
tas anormalidades cardiacas es: la alteracién en el flujo sanguf
neo izquierdo.(8)

Para la identificacién de estas alteraciones cardiacas, exis
ten diversos estudios de gabinete como son: tele de térax,eletro-
cardiograma,ecocardiograma y resonancia magnética que deben con=-
siderarse para la valoracién integral pediatrica de éstms pacien
tes.(9,2) ) ¢

La coartacién de la aorta no sélo es causa del 20% de morta-
lidad neonatal,sino que adem&s puede complicarse con diseccifn -
abértica y ruptura de la misma.(9,6)

La estenosis aértica favorece el mal funcionamiento de la v4l
vula,deformandola y calcificandola y,al mismo tiempo condiciona~

dafio en la comunicacién de la aorta favoreciendo el desarro-



esclerosia pramatura o diseccién a6rtica. (10 2, 8)

La estenosis aértica y la valvulopatia bicuspidea pueden -

predisponer a trombos intracnvitarios ‘en auriculas,eventos cere

brovascularea [ b ocesoa infecciosos como endocarditis bacterig

na.(11,8, 9)

La profilaxis antimicrobiana en las pacientes con valvulopa
tfa 6 comunicacién interaurf{culo-ventricular ante manipulacién-
dental,urinaria 6 ginecolégica se justifica por la probabilidad

de desarrollo de endocarditis bacteriana.(11,2,8,9)

Por las mGltiples malformaciones congénitas a nivel cardiaco
¥ la mortalidad que condicionan,consideramos importante determi
nar la frecuencia y tipo de alteraciones cardiacas en pacientes
con Sindrome dg Turner atendidas en el Hospital de Especialida-

des Centro Médico la Raza.



MATERIAL Y METODOS

Se aeleccion;ron 22 pacientes que se atienden en el Depar
tamento de Endocrinélogiq y Endocrinopediatria del Centro Mé&di-
co 1a Raza con losyﬁiguientes criterios:

Criterios de inéldaibn:
- Paciﬁntes éonjdiagnéstico confirmado de Sfndrome de Turner
- Mayoré# &e é:aﬂos' o

- Sin.valoracién cardiolégica previa

“Criterios de. exclusién:

- Pacientes que no se realicen los estudios completos

A las 22 pacientes que se estudiaron se les realizb interrg
gatorio y exploracién fisica para valoracidén de probable sinto-
matologfa cardiovascular,asi{ como los siguientes estudios de ga
binete: tome de una placa simple de térax(con un aparato C.G.R)
un eletrocardiograma{eletrocardiografo Hew Lett Parckard 4745)~
y un ecocardiograma modo M,Bidimensicnal-Doppler en sus variedg
des codificadas en color,Doppler pulsado y Doppler continuo(con
un equipo Toshiba Sonolayer SSA 270A}.

Estas pacientes se continuaron vigilandoa través de la con
sulta externa de Endocrinologf{a y en los casos necesarios,también
con vigilancia continua por el Departamento de Cardioclogfa.

El estudié fué autorizado por el Comfte de Investigacién 1o

cal de la Delegacién 36 Norte con el # de protocolo 3895062,



RESULTADOS

-Se ‘estudiaron.22 pacientes con Sindrome de Turner con edad

% 19 afioa(rango 10-42),19 con ¢ flétiboyks}k_yiafééh‘hoﬁgiébf_

45,X/46,XX.

alt racio-

O»qﬁeﬂbaia .

la’ interpretaciénide lo 1 universo de-

trabajo en 2. grupos.

puéiént?é'cﬁﬁ éufuéios’gprdibl6giéos:normale§

Grupo A:
‘Gripo B: pacientes con alguno(s) estudio alterado
Grupo A: Se incluyeron 13 pacientes que corresponden al 59% de

las pacientes estudiadas,con edad X de 19 afios(rango-
10-34)con cariotipo 45,X en 10 pacientes y 3 con mosaji

co 45,X/46,XX.(Table 1)

Grupo B: Lo integraron 9 pacientes que equivale al 40% de la po
blacién con edad ¥ 19 afios{rango 10-~42) con cariotipo~

45,X en todas las afectadas.(Tabla 2)

De las 9 pacientes del grupo B:

Una presenté alteraciones en los 3 estudios
Una presentd 2 estudios anormales

Siete pacientes resultaron con un estudio anormal.



. De estas 9 pacientes,3 presenfaron alteraciones cardiovas-
culares dél propio Sindrome de Turner.(Tabla 3)
. La péciente que tuvo afectacién en los 3 estudios tiene -
caracter{sticas interesantes para nuestra investigacién:
Antecedente de linfedema de extremidades al nacimiento,ne~

frectomia izquierda a los 16 afios,probablemente por malformacién

congénita de la cfial se descongce el tipo(se realizé en otra uni

dad de salud),hipertensién arterial sistémica de 2 aflos de evo-

lucidén con descontrol tensional ameritando hospitalizacién en =

una ocasién y con manejo actual a base de Propanclol 80 mg y Ni
fedipina 30 mg via oral al dfa.

A la exploracién fiﬁica encontramos: MGltiples nevos,ptery

’ gium colll y cubitus-

valgus.

A continuacién se mencionan los resultados obtenidos en cz

da uno de los estudios realizados a la paciente,

RX DE TORAX ELETROCARDIOGRAMA ECOCARDIOGRAMA

«=Cardiomegalia ~Crecimiento -Estenosis Abrtica

Global Ventricular -Coartacién Aértica
Izquierdo -Doble Lesibén Mitral

Se muestra en las siguientes 2 phginas los resultados ecocardip
gréficos de esta paciente.
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Ecocardiograma BD en proyecién supraesternal que mues

tra estrechamiento de la luz de la aorta descendente.
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BD bidimensaional
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Las alteraciones radiolégicas encontradas fueron 4,y se prg:
‘sentaron en 4 pacientes y'ccrresponden a un porcentaje del 18.18% -

(Figys).Las anormalidades son las siguientes:

CRECIMIENTO VENTRICULAR IZQUIERDO
CRECIMIENTO AURICULAR DERECHO
CARDIOMEGALIA GLOBAL

MESOCARDIA

Se detectaron 4 alteraciones eletrocardiogréficas,presen~
tes en 4 pacientes que equivalen a un porcentaje del 18.18% -
(Fig 4).Las alteraciones eletrocardiogr&ficas se enumeran a -

continuacién.

BLOQUEO INCOMPLETO DE RAMA DERECHA DEL HAZ DE HIS
SORECARGA SISTOLICA VENTRICULAR IZQUIERDA
CRECIMIENTO VENTRICULAR IZQUIERDO

SINDROME DE PRE-EXITACION (PAGINA SIGUIENTE)
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_.. Las alferac}qnes egpcqrd{ggrét}cés{fﬁeroﬁ 7,prqsentés en 4—
pacientes.El pofceﬁtaje'de‘;ds alteraciones estrucfubalgafes del

22.7% (n=3) (Fig 5),L9§1§qs@1téd55 fieron los siguientes: .

ESTENOSIS AORTICA
COARTACION AORTICA
. DOBLE LESION MITRAL
DERRAME PERICARDICO
AORTA BIVALVA
PROLAPSO DE VALVULA MITRAL .
INSUFICIENCIA TRICUSPIDEA LEVE



Tabla 1: Caracteristicas del grupo de pacientes con Sindrome de Turner

con resulta

dos normales.

.

PAClEDAD CARIOTIPO [FELE DE TORAX |ELETROCARDIOGRAMA ECOCARDIoanAﬁA
fios
1 a2 45,% N N N
2 |1a 45,%
3 | 22 45,% 0 [+} o
4 | 23 45,x
5 | 10 ]45,%/46,%X R R R
6] 13 |as,x/46,%¥
7 | 34 as5,x M ¥ M
8 | 18 45,%
9 | 22 45,x A A A
10 | 17 Ja5,x/46,x)
11 ] 22 a5,x L L L
12 | 15 45,X%
13 ) 22 45,X

15



Tabla 2: Caracteristicas de pacientes con Sindrome de Turner- -

con resultados anormales.’

PAC| EDAD LARIOTIPO| TELE DE TORAXELETROCARDIOGRAMA| ECOCARDIOGRAMA
afios
1 a2 45,X }Cardiomegalia-Crecimiento FEstenosis Aérticﬁ
Global Ventricular l-Coartacién Abrtica
Izquierdo I-Doble Lesibén Mitral
2 13 a5, % FNormal l-Sobrecarga -Aorta Bivalva
Sf{stélica
Ventricular
Izquierds
a{ 17 | 45,x  lnormai Liornal lEstenosis Abrtica
-Aorta Bivalva
I~Prolapso de V&lvula
Mitral
4 22 45,% -Normal ~Normal ~-Derrame Pericérdico
e Insuficiencia
Tricuspfdea Leve
5 19 45,X l-Crecimiento |-Normal l-Normal
Ventricular
Izquierdo
6 12 45, x Crecimiento |-Normal -Normal
Aurfcular
Derecho
7 19 45,X Mesocardia -Normal FRorcaY
8 10 45, X FNormal ~-Bloqueo ~Normal
Incompleto
de Rama Derecha
del Haz de His
] 19 45, X -Normal ~S{ndrome de FNormal
Pre-exitacién




Tabla 3: Caracteristicas de pacientes con al;qraciqneé,catdiovas-

culares por el Sfndrome de Turnér.i‘

ELE DE TORAX |[ELETROCARDIOGRAMA

EDAD |CARIOTIPO ECOCARDIOGRAMA
afios .
1 42 45,X hCnrd$omqaal;ngrecimiento ~Estenosis Abrtica
Glpb31  ’ ‘Ventricular -Coartacién Abrtica
i "1 1zquierdo -Doble Lesién Mitral
21 13 -Sobrecarga ~Aorta Bivalva
Sistélica
Ventricular
L o Izquierda
3 (17 {;.745,X " [-Normal -Normal -Estenosis Abrtica
‘ i ~Aorta Bivalva
-Prolapso de VAlvulg
Mitral
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RESULTADOS RADIOLOGICOS, ELLECTROCARDIOGRAFICOS
Y ECOCARDIOGRAFICOS EN2z PACIENTES CON
SINDROME DE TURNER

M]] ALTERACIONES CARDIACAS

[} normares

FIG. §
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ESTA TESIS N DEBE
SALR DF LA BIBLIOTECA

PORCENTAJE DE CARIOTIPO
EN PACIENTES CON SX DE TURNER

[ camoniro a3 .x

D CARIOTIPD 45, X /46, XX

FIG. 2
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RESULTADOS RADIOLOGICOS
EN22 PACIENTES CON SX DE TURNER

@ ALTERACIONES

DNORMAL

FIG. 3



RESULTADOS ELECTROCARDIOGRAFICOS
EN22 PACIENTES CON SX DE TURNER

D ALTERACIONES

E NORMAL

FIG. 4
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RESULTADOS ECOCARDIOGRAFICOS

( LESIONES ESTRUCTURALES!
EN 22 PACIENTES CON SX DE TURNER

v

NORMALES

[ ALt estRucTuRALES

FIG. 3



..DISCUSION

. El_Sindrome de Turner se caracteriza por miltiples alterd: . _ .
ciones somdticas,metabbdlicas y hormonales;entrevlas cuales;las -
anormalidades cardiovasculares se presentan én mis ﬁel 40% de ~
los casos,siendo ademés causa de muertevneonata1~én el 20% de las
paclientes.Por lo que es importante detectérlas~ep forma temprana
para prevenir y dar tratamiento especifico en caso de ser necesa
rio.

En nuestro estudié el 63.6% (9 pacientes) presentaron alte
raclones en alguno de los estudios realizados (radiolégicos,elg
trocardiogréficos y ecocardiogrédficos),y 3 pacientes resultaron -
con alteraciones cardiovasculares del S{ndrome de Turner que corresg
ponden al 13.6%.El ecocardiograma es el estudié que nos brindé -
mayor informacién de alteraciones estructurales (hasta en el 22.7%-
de los casos) lo cual concuerda con el porcentaje reportado en la-
literatura (20-44%).

En nuestro estudié no observamés parametros mayores de altera
ciones cardiacas ya que sélo se incluyeron pacientes sin valoracién-
cardiolégica previa y con edad mayor de 8 afios.

Algunas de las alteraciones encontradas por ecocardiograma -~
como: Estenosis Aértica,Aorta Bivalva y Prolapso deé VAlvula Mitral-
presentan un mayor riesgo para desarrollar eventos cerebrovascula-
res,trombos intracavitarios o procesos infecciosos en caso de mani
pulacién dental,urinaria & ginecolégica por lo que es importante -

dar profilaxis antimicrobiana.(8)



De estas anormslidades estructurales las més frecuentes -

4 fueron. Aortn Bi;;iQaNQHEStenosis A6rtica,esta ultima 1esi6n -.
asociada a otras alteraciones estructurales poco habituales en-
éste Sindrome (Doble Lesi6n Mitral y Prolapso de VéAlvula Mitral).

Como hallazgo encontramos derrame pericérdico de 300cc -
sin repercusién hemodinémica en una paciente que desaparecié 5-
meses posterior al ecocardiograma inicial.donsideramos que pro-
bablemente la etiologia del derrame sea de origen infeccioso -~
con reabsorcién posterior del mismo,por lo que serfa interesante
especular sobre lo provechoso que hubiera sido en esta paciente-
la profilaxis antimicrobiana.El derrame pericérdico se encontro
asociado a insuficiencia tricuspidea leve gue se encuentra repor
tada en la poblacidén general en un porcentaje del 60-70%.(8)

Las pacientes con Aorta Bivalva deben vigilarse anualmente
por el riesgo a desarrollar,Estenosis Adrtica que se origina poxr
un incremento en el gradiente de presifén,ademés deberd de darse-
terapfa antimicrobiana durante manipulacién dental,urinaria &6 -
ginecolégica para disminuir el riego de endocarditis bacteriana,
(4,2,8)

Las pacientes con Estenosis Abértica deben evaluarse ecocar
diogrAdficamente cada 6 meses puestc que el grado de estenosis =
favorece progresivamente la disfuncidén valvular con la posibili
dad de desarrollar mayor deformacidén y calcificacién valvular.-

El progreso en la estenosis puede condicionar ateroesclerosis -

prematura o diseccién de la misma.(2,5)

24



La paciente que preaentb cardiomeﬁalié global podemos °°“l.”

siderar que ‘se debs a la presencia de sus pstologias estructura

les (Estenosis Aértica Conrtacién Aértica ¥ Doble Lesi6n Mitral)‘

Por el hallazgo radiolégico de crecimiento auricular dere—‘
cho en una paciente se sospecho comunicacién inter-suricular que
se descarto por eletrocardiograma y ecocardiogratia.

En la paciente con crecimiento ventricular izquierdo no se-

. pudo_esclareser la causa del mismo.La mesocardia sin repercusién..

hemodinémica se cataloga como una incompleta rotacién del corazén
durante -1a embriogénesis.

En una paciente eletrocardiogrificamente se encontrd bloqueo
incompleto de rama derecha del Haz de His que se considera normal
en el 80% de la poblacién General.(8)

. A la paciente con Sindrome de Pre-exitacibén por ser ésta una
falla en el sistema de conduccién,probablemente no sea ésta una-
alteracién secundaria al Turner.

Todas las pacientes con alteraciones cardiacas correspondie
ron al cariotipo 45,X,por lo que pudiera ser que el 2do cromosona
X se encontraré algin factor importante para el adecuado desarro~
llo cardiovascular.

Por los resultados obtenidos todas las pacientes con S{indro-

me de Turner necesitan valoracién cardiolégica integral temprana.

25



Las alteraciones ecocardiograficas més fré. entes fueroné;érﬁ

tenosis Abértica y Aorta Bivalva.

Las pacientes con alguna alteracién cardiol6gica demostrada—

deber&n tener un seguimiento periébdico cardiovascularyu
El ecocardiograma fué el estudio mAs Gtil para la detecciéﬁ-
de alteraciones estructurales cardiacas, 'T
La profilaxis antimicrobiena ante manipulacién dental,ufing—
ria o ginecolégica es necesaria en cada caso de valvuiopatia
detectada.

Las pacientes con alteraciones estructurales tuvigron cﬁrio-
tipo 45,X. ‘

Las pacientes con Mosaico no presentaron alteraciones en nin-

guno de los 3 estudios realizados.
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