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RESUMEN

El Turner mosaico (45, X/46, XX, 45, X/47XXX y 45, X/46, XX/47, XXX) se presenta en 16
a 24 % de las pacientes; se origina por una no disyuncion mitdtica. El Tumer mosaico
usualmente tienen un fenotipo menos severo, el embarazo espontaneo ocurre en un 40
%. Aproximadamente 50 a 60 % de las concepciones terminan en aborto espontaneo o
muerte perinatal. Objetivo: Describir la expresion clinica y funcién reproductiva en el
sindrome de Turner mosaico. Material y Métodos: Se realizo un estudio retrospectivo,
descriptivo en 3 pacientes con infertilidad y/o pérdida recurrente de la gestacién, entre
Enero del 2000 a Diciembre en el servicio de Biologia de la Reproduccién Humana del
Hospital Judrez de México de Enero. Resultados: El rango de edad de nuestras
pacientes fue de 28 a 37 afos. Dos pacientes tuvieron un cariotipo 45, X/46, XX/47,
XXX vy ofra un mosaico 45, X/46, XX. Todas tuvieron una menstruacion espontanea,
infertilidad y pérdida recurrente de la gestaciéon del primer y/o segundo trimestre.
Conclusion: El sindrome de Tumer mosaico, debe ser considerado en los casos de
infertilidad y/o amenorrea secundaria, aun después de embarazo. La infertilidad no es
inevitable en esta patologia con pubertad normal, pero el embarazo debe ser supervisado

de cerca debido a que la incidencia del aborto se incrementa.



ABSTRACT

Turner mosaic affects about (karyotype 45, X/46, XX and 45, X/46, XX/47, XXX) 16 to
24 % of cases; Mosaic results from nodisjuntion during mitosis. Turner mosaic usually have
a less severe phehotype and spontaneous pregnancy occurs in 40 %. Approximately 50
to 60 % of conceptions end in spontaneous abortion or perinatal death. Objective: To
describe to the clinical expression and reproductive function in the mosaic Turner.
Patients and Methods: We conducted a descriptive and retrospective study in 3 patients
with inferttility and /o recurrent pregnancy loss, between January 2000 to December 2003
at the departament of Biology of the Human Reproduction of the Hospital Juarez de
México. Results: The range age of our patientrs was 28 to 37 years. Two patients had a
45, X/46, XX/47, XXX mosaic karyotype and another with 45, X/46, XX mosaic. All had a
spontaneous menstruation between the 13 to 14 years of age and infertility and recurrent
pregnancy loss of first and/or the second trimester. Conclusion: mosaic Turnner, must
be considered in the cases of infertility and/or secondary amenorrhoea, still after
pregnancy. The infertility is not inevitable in this pathology with normal puberty, but the

pregnancy must be supervised close by because the incidence of the abortion is increased
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INTRODUCCION.
La célula somatica normal en la especie humana contiene 46 cromosomas, lo que
constituye su numero diploide o par de cromosomas (2n) y los gametos tienen 23
cromosomas, que es el nimero haploide o simple (n). El nimero de cromosomas se
mantiene constante en las células sométicas por el fendmeno de division llamado mitosis
(es la divisidon celular que consiste en que a partir de una célula se obtienen 2 células
hijas, ganélicamente idénticas a la madre), y se reduce a la mitad en los gametos por la
division conocida como meiosis (es un proceso de reduccion cromatica por el que los
cromosomas se reducen a la mitad). En la meiosis | se reduce el numero diploide de
cromosomas a la mitad (haploide) pero aun los cromosomas son dobles. En la meiosis |l
se mantiene el nimero cromosémico haploide conseguido en la etapa anterior los
cromosomas son simples. Estas tienen 5 etapas: profase, prometafase, metafase,
anafase y telofase. En la meiosis | la profase se divide en: Leptoteno, Cigoteno,
Paquiteno, Diploteno y Diacinesis. La mitosis y meiosis | esta precedida por una interfase
durante la cual se duplica el material genético. Fallas en cualquiera de estos dos procesos
ocasionan aberraciones en el nimero de los cromosomas y mosaicos, por lo regular,
como consecuencia de la falta de disyuncién, un error de la divisién celular en donde hay
falta de separacién de los cromosomas apareados o cromatides hermanas, en la anafase
(2 cromosomas homélogos unidos a la misma fibra de huso se repelen y migran a polos
opuestos). Los embriones que pierden un cromosoma suelen, morir, por lo tanto, las
monosomias de un autosoma son extremadamente raras. Cuando menos, 97 % de los
embriones a los que les falta un cromosoma sexual mueren (Carr, 1970; Connor y
Ferguson-Smith, 1984), los que sobreviven presentan sindrome de Turner (ST). En el 50
a 60 % de los casos es por un cromosoma X paterno que se pierde durante la meiosis (2).
La incidencia de la monosomia X en recién nacidas es de 1 en 2500 aproximadamente

(1). Descrito 1938 por Tuner caracterizado por un fenotipo femenino,



talla baja, falta de presentacion de la pubertad, amenorrea, esterilidad y malformaciones
somaticas, entre las que destacaban epicantus, pabellones auriculares de baja
implantacién, paladar ojival, ptosis papebral. Cuello cortd, linea posterior de implantacion
del pelo baja, térax en forma de escudo con microtelia y clbito valgo. Ademas de
enfermedades endocrino metabdlicas como DM tipo 2 presentandose en 40 % v tiroiditis
en 30 a 35 %. La prevalencia de enfermedades cardiovasculares oscila entre el 20 y 50

%, la coartacion de la aorta es la alteracién més comun (10 %).

Sindrome de Tumer mosaico, los datos de series de amniocentesis sugieren que la
frecuencia del mosaico 45, X/46, XX es de 1 en 3000, diez veces més elevada que en
pacientes diagnosticadas postnatal (10), y que el mosaico 47, XXX ocurre en 1/1000
recién nacidas (5). La alteracién cromosdmica, se origina por una no disyuncion mitética y
el porcentaje de una segunda linea celular afectada depende del momento del desarrolio
en el que se produzca la no disyuncion; durante las divisiones iniciales de la
segmentacion del cigoto (45, X / 47, XXX) sin células con 46 cromosomas; 0 en un
proceso post-cigotico (45, X / 46, XX / 47, XXX). Si las células 46, XX son las mas
numerosas, la anomalia debe haber ocurrido tarde en el desarrollo. La distribucion de las
lineas celulares durante la embriogénesis, variara de un érgano a otro (8). El diagnéstico
por cariotipo de los mosaicos con una linea celular 46, XX o 47, XXX se presentan en 16
% y 1.7 % respectivamente. Es importante considerar que la presencia de un cromosoma
sexual estructuralmente anormal e inestable, conduce a menudo a su pérdida resultando
en la formacién de mosaicos con una linea celular X. El isocromosoma de brazos largos
del X, 46, X,i(Xq) es la anomalia estructural mas frecuente presentandose en 17 % de las
pacientes, por Ultimo, 7 % de las pacientes presentan un cromosoma X en anillo, 6 % se
demuestran deleciones del brazo largo o corto del cromosoma X. Se ha observado que

los diferentes cariotipos originan variabilidad en la expresién clinica; en pacientes con una



sola linea celular (euploide) que contenga un cromosoma sexual estructuralmente
anormal, las consecuencias sométicas y gonadales estan relacionadas con la naturaleza y
el grado de deficiencia del brazo corto o largo del cromosoma X. La inactivacion del
cromosoma-X es una forma especial de regulacion del gen, en la cual un cromosoma
entero inactivo durante la embriogénesis en hembras, inicia en Xist (trascripcion
especifica X-inactiva) expresado solo en el X inactivado. Hay genes que escapan a la
inactivacion de X, este efecto de la dosis del gene proporciona una de las explicaciones
para el mecanismo de un fenotipo anormal en individuos 45, X, explica el fenotipo suave
en el mosaico (10). Las pacientes con delecién del brazo corto del cromosoma X (Xq)
presentan talla baja y varios estigmas del sindrome de Turner, mientras que las que
tienen delecion del brazo largo del cromosoma X (Xq) presentan solo disgenesia gonadal

sin malformaciones concomitantes con la talla baja.

La disgenesia gonadal, es debida a una atresia acelerada que ocurre después de las 20
semanas de gestacién. Para explicar la disgenesia ovérica en el ST diversas hipétesis
coexisten actualmente: i) el cromosoma X deteriorado puede conducir a la detencion
meiodtica; ii) La dosificacion de genes especificos puede ser anormal, con una alteracion
estructural en la “region critica” del cromosoma X (Xq13-Xq27). Los principales genes
involucrados en la foliculogénesis observados en la falla ovérica se localizan en el brazo
largo del cromosoma X. Una reqién critica para la funcién ovarica normal, ha sido
propuesta en Xq13-26, basada en estudios clinicos y citogenéticas (3, 14). La presencia
de ofra linea celular que contiene un segundo cromosoma X nomal o con un cierto
cambio estructural que no involucre la “regién critica”, explica esta funcién ovarica normal
(3). El cromosoma X, parece desempefiar un papel en los individuos que carecen de un
cromosoma X o tienen copias adicionales del cromosoma X estan predispuestos a

desarrollar falla ovarica prematura (26). La mayoria de las pacientes portadoras de



deleciones de los brazos cortos y largos del cromosoma X padecen disgenesia gonadal
(7). La actividad ovérica en el ST, se encuentran en las mujeres con maosaicos con una

segunda linea celular 46, XX 0 47, XXX.

Diagnéstico: Si bien el andlisis de cromatina sexual podria ser un buen método de
screening, el andlisis del cariotipo y las técnicas moleculares constituyen el proceder
definitivo. Practicamente todos los andlisis citogenéticos de rutina se realizan sobre
preparaciones cromosomicas que se han fratado y tefido para producir un patrén de
bandas de cada cromosoma (Se pueden usar distintos tejidos por ejemplo, sangre
periférica, medula ésea, fluido amniético y productos de la concepcién), permitiendo la
deteccién de cambios sutiles en la estructura de los cromosomas, donde la tincion mas
utilizada se llama bandeo G, una vez que se han obtenido las preparaciones de
cromosomas metafésicos tefidos, pueden examinarse al microscopio. Tipicamente, se
observan y cuentan de 15 a 20 células, con un anélisis completo de al menos 5 de ellas.
Durante un andlisis completo, cada cromosoma se compara criticamente banda por
banda con su homélogo, examinandose infinidad de células para detectar un mosaicismo,
con significado clinico. Tras el andlisis al microscopio, se toman iméagenes de las células
en metafase de mejor calidad, mediante fotografia o por digitalizacién de imagen
computerizada. Cada cromosoma puede disponerse en pares de acuerdo a su tamano,
patrén de bandas, formando un cariotipo. Esta indicado realizarse en mujeres que
presentan: 1) Talla baja (>2,5 DE por debajo de la talla media de su edad); 2) estigmas
somaticos asociados con disgenesia gonadal y 3) pubertad-adolescencia retrasada con
incremento de gonadotropinas plasmaticas. La hibridacién fluorescente in situ (FISH)
utiliza moléculas fluorescentes para localizar genes o fragmentos de DNA. Esta técnica es
importante para localizar genes o anormalidades cromosémicas, consiste en preparar y

examinar secuencias cortas de DNA de una sola hebra llamadas sondas. Estas sondas se



"marcan” con moléculas fluorescentes [biotina o fluoresceina], se hibridan o unen al DNA
complementario, la hibridacién fluorescente in situ puede ser llevada a cabo en células no
activas. En la FISH utiliza tres tipos de sonda: a) Sondas especificas de un locus: estas
sondas se hibridan a una region particular de un gen, siendo util cuando se ha aislado una
pequefia parte de un gen y se quiere averiguar en que cromosoma se encuentra; b)
Sondas alfoides o centroméricas: son sondas que contienen secuencias complementarias
de las secuencias repetidas que se encuentran en los centromeros de los cromosomas.
Como pueden utilizarse sondas de diferentes colores, cada cromosoma puede ser
marcado de manera distinta, con lo que se puede averiguar si una paciente tiene el
numero correcto de cromosomas c) Sondas para cromosomas completos: son
colecciones de sondas de un tamario reducido, se hibrida a una secuencia diferente a lo
largo de todo un cromosoma. Asi, se consiguen imagenes en color que permiten examinar
los cariotipos de una forma méé exacta que los tradicionales cariotipos basados en

bandas méas o menos oscuras, siendo (til para examinar anormalidades cromosémicas.

Una técnica molecular actual es la Reaccién de Cadena de Polimerasa, cuyas iniciales
en inglés son PCR ("polymerase chain reaction"), fue desarrollada por Kary Mullis a
mediados de los afios 80, esta metodologia se puede producir en el laboratorio multiples
copias de un fragmento de ADN especffico e incluso en presencia de millones de otras
moléculas de ADN. Como su nombre lo indica, se basa en la actividad de la enzima ADN
polimerasa que es capaz de fabricar una cadena de ADN complementaria a otra ya
existente. Solo requiere que existan nucledtidos en el medio ya que son la materia base
para fabricar ADN (los nucleétidos de adenina, timina, citosina y guanina), y una pequefia
cadena de ADN para unirse a la molécula que queremos copiar y que sirva como
cebadora (el cebador, en inglés "primer"). La PCR se realiza en ciclos comprendiéndose

en tres pasos: Desnaturalizacion, apareamiento y la generaciéon de la cadena de ADN



complementaria por accién de la ADN polimerasa. La sensibilidad de la técnica de PCR
es muy alta presentando inconvenientes, no es una técnica cuantitativa presentando
falsos positivos por contaminacion. El uso de técnicas moleculares, tales como hibridacion
in situ fluorescente (FISH) y reacciéon de cadena de polimerasa (PCR), aumentan la
deteccion de las lineas celulares de menor frecuencia, rastreo de mutaciones e
alteraciones estructurales. La deteccion del mosaico oculto es influida por: tipo y nimero
tejidos analizados, el nimero de células estudiadas, la sensibilidad de las técnicas
aplicadas (22). Por ofro lado, la concentracién plasmatica de FSH nos orienta sobre todo
al estado funcional de la génada. Confirmado el diagnostico, se debe realizar estudios: 1)
urografia, para descartar malformaciones renales; 2) ecocardiograma, 3) pruebas de
funcién tiroidea con anticuerpos antitiroideos y glucemia. La finalidad de la terapia de
sustitucion con estrégenos es conseguir un incremento de la estatura y desarrolio
caracteres sexuales secundarios, inducir la menstruacién. La donacién de ovocitos o
embriones, es una opcién para alcanzar el embarazo en pacientes con sindrome de
Tumer cldsico o mosaico, requiﬁendo una adecuada terapia de sustitucién hormonal, por
3 a 4 meses antes de la transferencia de embriones. Otra alternativa es la
criopreservacion de tejido ovarico y occitos inmaduros (17). El objetivo de este estudio fue
describir la expresion clinica del sindrome de Tumer mosaico y como participa en la
funcién reproductora, en el servicio de Biologia de la Reproduccién Humana en el Hospital

Judrez de México de Enero de 2000 a Diciembre 2003.



MATERIAL Y METODOS

Se realizé un estudio descriptivo, retrospectivo en 3 pacientes, en el servicio de Biologia
de la Reproduccién Humana del Hospital Juarez de México de Enero de 2000 a Diciembre
2003, que consultaron por infertilidad y/o pérdida de la gestacion con sindrome de Turner
mosaico. Se realizo cariotipo por cultivo de linfocitos de sangre periférica, con técnica de

badas G se analizaron 100 metafases.

CRITERIOS DE INCLUSION:

Se incluyeron en el estudio pacientes con diagnéstico de infertilidad y/o pérdida de la
gestacion con sindrome de Tumer mosaico.

CRITERIOS DE EXCLUSION:

Pacientes sin diagnéstico ST mosaico por estudio citogenético.

La informacion necesaria para nuestro estudio (nombre y registro de pacientes con
sindrome de Tumer mosaico) se obtuvo de manera directa por el investigador,
recabandose de los expedientes del archivo clinico del hospital Judrez de México. Se
disefio una hoja de captura de datos, el formulario fue llenado por una sola persona (el
investigador).

ANALISIS ESTADISTICO.
El analisis estadistico se realizé mediante descripcion de la poblacion de estudio a traves

de medidas de tendencia central y los resultados se expresaron en porcentajes.



RESULTADOS

Durante el periodo comprendido de Enero de 2000 a Diciembre de 2003, se revisaron los
expedientes de 3 pacientes con diagnéstico de infertilidad y/o pérdida de la gestacion con
sindrome de Turmer mosaico. Las dos primeras pacientes tuvieron un componente
cromosomico 45,X/46,XX/47 XXX y la tercera con un cariotipo 45,X/46,XX, la edad de las
pacientes se encontré en un rango de 28 a 37 afos con una media de 33 afios. A todas
las pacientes a su ingreso se determino la talla con una media de 1.57 cm (rango de 1.52
cm a 1.65 cm). No identificando anormalidades cardiovasculares o renales, solo una
paciente con cariotipo 45,W4SM47XXX tenia hipertension arterial (Tabla. 1)

Funcién ovérica: Todas las pacientes tuvieron una menstruacion espontanea entre los 13
a 14 afos de edad, una con ciclos regulares y 2 presentaron alteraciones del patrén
menstruales tipo opso-amenorrea. La segunda paciente el ultrasonido pélvico reporto
ovario poliquistico (Tabla. 2).

La primer paciente con antecedente de infertilidad secundaria presento 2 embarazos; el
primer embarazo con 12 semanas de gestacion (SDG) se complico con huevo muerto
retenido (HMR), el segundo con 6 SDG término en aborto. La segunda paciente con
antecedente de infertilidad primaria por sindrome de ovario poliquistico, oclusién distal de
salpinge derecha e incompetencia istmico-cervical (prueba de palmer positiva) (Tabla 3),
con 2 embarazos de 4 y 19 SDG ambos terminaron en aborto. La tercera paciente con
antecedente de infertilidad secundaria, logro embarazo en 7 ocasiones: Sus 3 primeros
embarazos de 8 y 16 SDG complicados con aborto; el cuarto y sexto complicados con
HMR, el quinto curso con embarazo anembriénico. En su dltimo embarazo se .coloco
cerclaje cervical presentando a las 22 SDG ruptura prematura de membranas término en

parto y se obtuvo producto femenino de 750 mgs (Tabla. 4).



DISCUSION

Existe correlacion entre hallazgo citogenético y caracteristicas fenotipicas, siendo la
monosomia mas frecuente y la que se asocia con un fenotipo mas severo. La relacién
cuantitativa entre células 45X y aquellas con 46 XX o 47XXX en los tejidos periféricos
puede ser también la responsable sobre el efecto variable del mosaicismo sobre la
estatura y ofros estigmas somaticos asociados. A pesar de los avances en el
conocimiento de esta enfermedad, ain se desconocen los mecanismos por lo cuales la
ausencia total de un cromosoma sexual o la presencia de ofras lineas celulares originan
un expresién clinica tan variable. En el sindrome de Tumer clésico la talla final de distintas
series de pacientes oscila entre 142 y 147 cm. La causa del fallo progresivo en el
crecimiento es atribuible, al menos en parte, a la ausencia del gen PAR1, PHOGH o
SHOX en el ausente o estructuralmente anormal segundo cromosoma sexual.

Este estudio los resultados no varian con lo reportado en la literatura de que en los
mosaicos 45,X/46 XX y 45 X/46,XX/47 XXX presentan un menor nimero de anomalias
somdticas asociadas, no son invariablemente bajas, pueden menstruar e incluso pueden
ser fértiles; la talla promedio fue de 1.57 cm, ninguna presento rasgos clinicos del ST y
solo una paciente presento hipertension arterial.

El desarrollo ovérico requiere la presencia de 2 cromosomas intactos en cada ovocito,
ambos homoélogos son necesarios para la meiosis y la supervivencia en las génadas
(Blaudier et al. 1985). La ausencia de un cromosoma de un cromosoma X conduce a
deplecion total de los foliculos primordiales y produciendo un aumento en el estroma de
tejido conectivo, lo que lleva a una alteracion en la produccién folicular. Sing. & Carr
(1967) reporto que estos cambios frecuentemente ocurren antes de la pubertad.

De los datos publicados se reporta que en el 40 a 45 % de los mosaicos pueden tener

pubertad espontanea y embarazo de ellos, aproximadamente el 60 - 50 % acaban en
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abortos espontdneos o muerte perinatal. Mientras que en el sindrome de Tuner la
pubertad espontinea se presentaen el 1al5% yla infertilidad en 99 %.

En todas las pacientes la pubertad pubertad esponténea, la edad promedio de la menarca
fue de 13 .3 afos (rango de 13 a 14 anos) y en el 66.6 % presentaron alteraciones
menstruales (opsoamenorea — amenorrea).

En literatura se reporta que si una segunda linea celular 46, XX y/o 47 XXX es mayor, la
anomalia se presenta tarde en el desarrolio y por lo tanto tendrian un mejor futuro
reproductivo. Sin embargo las pacientes en algtin momento presentaron infertilidad y la
pérdida de la gestacion fue del 100 % este incremento probablemente se explique por la
presencia de otras patologias asociadas.

El resultado adverso del embarazo, con mayor riesgo de aborto recurrente debido a
defectos fetales genéticos, la alteracion significativa de la anatomia vascular en el dtero -
ovario con una hipoperfusion e hipoplasia del utero, y anormalidades uterinas subclinicas.

Yaron y colaboradores 1996, reportaron que el aumento en los aborfos espontaneos
sugiere un compromiso de la receptividad endometrial. Estos hechos pueden indicar que
hay una anormalidad endometrial inherente en pacientes con pérdida parcial o total de un
cromosoma X. Posiblemente puede estar relacionado a genes en cromosoma X que
afecte la implantacion. Reportes previos sobre la terapia de reemplazo con estrégenos
han sugerido una respuesta disminuida en tejidos sensibles a estrégenos. Liet y
colaboradores, observaron que la respuesta endometrial a terapia con estrégenos fue

pobre en pacientes con sindrome de Turner,



CONCLUSION.

El ST mosaico, debe ser considerado en los casos de infertilidad y/o amenorrea
secundaria, aun después de embarazo. La infertilidad no es inevitable en el ST mosaico
con pubertad normal, pero el embarazo debe ser supervisado de cerca porque la
incidencia del aborto se incrementa. Ademas de que si se encuentras otros factores

asociados se deben corregir.
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HOJA DE RECOLECCION DE DATOS

Nombre:

Expediente: Num; de paciente

Originaria: Residente:
Estado civil Escolaridad:

Ocupacion:

Pubarca: Telarca: Menarca:
Ciclos: FUR:

Gestas: Partos: Abortos: Cesdreas:

No. Edad Embarazo SDG Término

NG ELN -

Antecedentes:

Tabaquismo:

Trauma:

Cervicovaginitis:
IVU:

Factor cervical

Factor uterino

Factor tuboperitonela

Factor endocrino ovérico

Factor inmunolégico

Factor genético,

Factor masculino




Tabla. 1. Expresién clinica en pacientes con sindrome de Turner mosaico.

Caracteristicas clinicas 45, X/48,XX (1) 45,X/48,500/47 XXX (2)
Tatlla baja - -

Cera triangular .

Displasia de pabellones auriculares

Pllegues epicanios -
Ptosis palpebral .
Micrognatia -
Paladar arqueado -
Cuello cono ancho -
Implantacién daja de cabello - .
Torax an sscudo =
Menarca 1 5
Infertlided 1 2
Cardiovasculares . .

Hiperiension anerial - !




Tabia 2. Comparativo talla y funcién ovérica en 3 casos con sindrome de Turner mosalco.

No Canotipo Edad  Talia om IMC Ovario Pubernad Edad Ciclos Edad do la
Kg/m? Volumen Esponténea. Menarca amanorrea
Oce
1 43, X(BY/48,XX[BT VAT, XXX (8) 34 1.65 21.8 5.8/6.0 sl 14 28x3 -
2 45, X(5V46,XX{B4)/47, XXX(1) 28 1.52 28.3 16.3/14.8 s} 13 35- 80 18

Se obscrvo por ulirasonido ambos ovarios con inAgencs quishicas penfércas en nimeeo de 8 y menores de 8 mm.

3 48, X(4)/48,XX(586) 37 1.64 333 5/5.3 i 13 35-90 -




TABLA 3. PROTOCOLO DE PERDIDA RECURRENTE DE LA GESTACION: FACTORES.

Pac.
o=}

MASCULINO

NORMAL

Seminograma
1.criplozoospermia
2.0ligo~

astenoieralozoospermia
3.normal {post traiamienio)
USG doppker testicular
Quiste de cpud(dimo

devecho y testiculo

izguierdo microlitinsis

NORMAL

ENDOCRINO

Prl 21.6 og/ml
P4 10.9 ng/m}
P4 12.8 ng/ml

Pr 7.8 ng/ml

P4 0.32 ng/ml

P. Tiroideo normal
P. Andrdgenos
anormal(T D4A)
P. Upidos normal
Glucosa 110 mg/di
Insuling 23,2 uUilipd
CTGO anormal
FC4.7

FL63

Pri 6 ng/ml
P. Tiroideo normal
Glucosa 83 mg/d)

OVARICO
Vol. cc

oD33g
0160

oD 4.6
01163

Ambos con
imigenes
quisticas
periféricas en
ndmero de 8 mum
y menores de 8
mm.

oD 5
ol 53

ANATOMICO

USG NORMAL
HSG ~—-—

USG Defocto de
llenado

HSG obsiruecion
distal de salpinge
derecha.

P. PALMER
POSITIVA

USG NORMAL

CERVICAL

NORMAL

CORREGIDO
(positivo para
Chlamidia
irachomaiis)

INMUNOLOGICO

NORMAL

ANTICUERPOS

ANTINUCLEARES

POSITIVOS

NORMAL

GENETICO

45, X/46, XX/47.XXX

45, X/46. XX/47 XXX

45.X/46. XX

Abrevigturas. Prolactina (Pd), progesterona (P4), AdAndrostenediona (D4 A), curva de (olerencla u 1a glucosa (CTGO), ullrasonido (USG) y
histerosalplngogralia (HSG)



TABLA 4. Mujeres con constitucién cromosémica mosaico (45, X/46,XX y 45, X/46,XX/47,XXX) y embarazo.

No. Embarazo Edad

29

27
29
31
32
35
37
38

Nw oA N -

SDG

12
16
11

22

Complicacién

HMA
Amenaza de aboro

Amenaza de aboro
Amenaza de aborno

Amenaza de aborio
Aborto inevitable
Amenaza de aborto
HMR
Anembridnico
HMR

Auptura prematura de membranas.

Término

Aborto
Aborto

Aborto
Aborto

Aborto
Aborto
Aborto
Aborto
Aborto
Aborto
Parto

LU

St
St

St
Si

Si
Si
Si
Si
Si
Si

Ancmalias
congénilas

HMR_ Huevo iticeto retendo. SDG. Semanus de gestacion.. LUTL Legrado uterino instnumental,

* Sin presencit de malfomadones cooginites macroscopicas,
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