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INTRODUCCIÓN 

El síndrome de Turner afecta a una de cada 2000-5000 niñas nacidas vivas (1). Fue 

descrito por primera vez en la década de 1930 por Otto Ullrich (2) y, después, por 

Henry Turner (3). 

Hasta que en la década de 1960 se dispuso de un análisis citogenético estándar, el 

diagnóstico se basaba exclusivamente en signos como la talla baja, la disgenesia 

gonadal, estigmas físicos claros y otras anomalías orgánicas. 

El cariotipo en linfocitos periféricos muestra una pérdida completa de un 

cromosoma X en aproximadamente el 50% de las pacientes con síndrome de 

Turner. En el 60% de estos casos, el cromosoma X paterno se pierde durante la 

meiosis (4). Otras pacientes con síndrome de Turner presentan distintas anomalías 

cromosómicas, incluyendo la ausencia parcial de un brazo del cromosoma X, la 

duplicación de un brazo del cromosoma X con pérdida del otro brazo, o varios 

mosaicismos (5). El cariotipo de varios tejidos distintos muestra un porcentaje 

superior de mosaicismo que el determinado cuando se limita el análisis a los 

leucocitos. 

Puesto que el valor predictivo positivo del cariotipo prenatal y los hallazgos 

ecográficos no son concluyentes y el mosaicismo se detecta con mayor facilidad en 

los cariotipos de sangre posnatal que en los de células obtenidas mediante 

amniocentesis, el diagnóstico de síndrome de Turner debe confirmarse mediante 

cariotipo posnatal (6). 
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Existe una gran variabilidad en la presentación clínica de las pacientes con 

síndrome de Turner, tanto entre las distintas anomalías cromosómicas del 

síndrome como entre individuos con el mismo cariotipo. Debido a esta variación, la 

edad en el momento del diagnóstico puede variar enormemente. Algunas pacientes 

pueden diagnosticarse en el momento del nacimiento a partir de características 

físicas como el linfedema de las manos y los pies. Algunos casos se detectarán por 

la baja estatura durante la primera década de la vida y otros por retraso de la 

pubertad, infertilidad e incluso insuficiencia ovárica prematura. 

Las pacientes con síndrome de Turner muestran alta susceptibilidad para 

enfermedades autoinmunes específicas expresada por valores elevados  de 

anticuerpos  tiroideos y epitopes  específicos de HLA tales como B17 (7,8). Se ha 

descrito la asociación de este síndrome con múltiples afecciones de origen 

autoinmune, entre las que se incluyen:  la enfermedad de Graves-Basedow, la 

tiroiditis de  Hashimoto, la artritis reumatoide, la miastenia gravis, el déficit de IgA, 

la enfermedad inflamatoria intestinal y la diabetes mellitus(9). 

Un estudio de 10 años de duración realizado en Taiwán halló un aumento de la 

incidencia de enfermedad tiroidea autoinmune en mujeres con síndrome de Turner 

y recomendó un seguimiento regular de los anticuerpos antitiroideos y de las 

pruebas de la función tiroidea (10). 

Aunque la tiroiditis de Hashimoto (tiroiditis linfocítica crónica) fue descrita por 

primera vez en 1912, no fue hasta 1961 que Engel y Forbes (11) describieron por 

primera vez la ocurrencia de tiroiditis en pacientes con disgenesia gonadal. El 
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primer reporte bien documentado de autoinmunidad en el síndrome de Turner fue 

publicado por Williams et. al. en 1964, quienes encontraron autoanticuerpos 

tiroideos en 13 de 25 pacientes(12). Subsecuentemente varios estudios confirman 

que la tiroiditis de Hashimoto es el trastorno autoinmune más común en personas 

con síndrome de Turner(13). Se ha descrito una mayor prevalencia de 

autoanticuerpos tiroideos  tanto en adultos(14) como en niñas(15-17) con síndrome 

de Turner,  cuando se compara con la población general con edad y género 

similares. En este contexto, la incidencia de autoanticuerpos tiroideos en el 

síndrome de Turner es mayor conforme aumenta la edad desde alrededor de los 

16 años(18); a la vez que es aproximadamente similar a la frecuencia con que se 

observa en la población general de mujeres por encima de la quinta década de la 

vida. 

Se ha observado que la autoinmunidad tiroidea es mas frecuente en las pacientes 

con Turner, sin importar el tipo de alteración cromosómica. Actualmente se 

desconocen los factores genéticos involucrados en la génesis de la autoinmunidad 

tiroidea y de otras enfermedades autoinmunes en el síndrome de Turner. Algunos 

estudios han encontrado que al menos la presencia de dos alteraciones 

cromosómicas distintas puede predisponer al desarrollo de autoinmunidad tiroidea. 

Sin embargo, en su caso las de pacientes con isocromosomas de brazo largo 

también parecen ser más propensas a desarrollar desórdenes autoinmunes. 

El objetivo de este estudio es determinar la prevalencia, etiología, tipo de alteración 

cromosómica existente y edad de inicio de la  disfunción tiroidea, en la población 
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de mujeres con diagnóstico de síndrome de Turner atendidas en un hospital de 

referencia de tercer nivel como lo es el INCMNSZ.
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JUSTIFICACIÓN 

El desarrollo de disfunción tiroidea es frecuente en los  pacientes con diagnóstico 

de síndrome de Turner y los estudios que tratan de correlacionar el tipo de 

disfunción tiroidea con el cariotipo son escasos y con resultados mixtos. Por lo 

anterior, es necesario conocer la prevalencia de disfunción tiroidea, las causas de 

la misma y su correlación con el cariotipo en la población mexicana para poder 

establecer los beneficios potenciales de su detección oportuna.
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OBJETIVOS 

• Precisar la prevalencia de disfunción tiroidea en  pacientes con  diagnóstico de 

síndrome de Turner. 

• Establecer la prevalencia de autoinmunidad tiroidea en  pacientes con  

diagnóstico de síndrome de Turner. 

• Determinar las causas de disfunción tiroidea en esta población de pacientes y 

su edad de inicio. 

• Correlacionar el cariotipo con la variedad de disfunción tiroidea. 
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DISEÑO DEL ESTUDIO 

Se trata de un estudio observacional, longitudinal. 

 

PACIENTES Y MÉTODOS 

Recolección de datos 

Se llevó a cabo la búsqueda de las pacientes seguidas del INCMNSZ con el 

diagnóstico de síndrome de Turner, que contaran con cariotipo, desde l980 hasta el 

2005. Se extendió la búsqueda detectando directamente a los pacientes que 

acudieron a la consulta de Endocrinología desde mayo a diciembre del 2005. Se 

excluyeron aquellas en las que no se contara con el expediente clínico completo.  

Se registraron en cada caso las siguientes variables (ver anexo): historia familiar de 

enfermedad tiroidea, de otras enfermedades autoinmunes, de diabetes mellitus tipo 

1 y tipo 2, edad, peso, talla e índice de masa corporal (IMC) a su ingreso al 

INCMNSZ, edad a la que se estableció el diagnóstico de síndrome de Turner (ST). 

Si al momento de su ingreso al INNSZ ya tenían  disfunción tiroidea, se preciso la 

edad en la que desarrolló dicha disfunción y el diagnóstico de esta así como el 

tratamiento  con  el que eran  referidas. 

Además, se analizaron las pruebas de función tiroidea que incluían la 

determinación inmunométrica de T4 total, T3 total, TSH y tiroglobulina, así como la 

determinación de la captación de T3 (CT3) y de anticuerpos antiperoxidasa 
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(AcTPO) y antitiroglobulina (AcTg), desde su ingreso hasta de su seguimiento más 

reciente. Se registró si a lo largo de su seguimiento desarrollaron disfunción 

tiroidea así como el tipo y la edad en la que se manifestó. 

La interpretación de las pruebas de función tiroidea registradas, en el expediente, 

durante el seguimiento, fue realizada por dos diferentes observadores. 

Se analizaron los datos  de 81 pacientes con síndrome de Turner. Estas pacientes 

han sido seguidas dentro de los últimos 25 años en el INCMNSZ. 

El rango de edad al momento del diagnóstico del síndrome de Turner fue desde el 

nacimiento hasta los 52 años.  En  todas las pacientes, el  diagnóstico clínico de ST 

se confirmó mediante la realización de cariotipo, el cual se registró en casa caso. 

El diagnóstico de hipotiroidismo subclínico se estableció cuando el valor de TSH 

fue igual o mayor de 4.2 mU/L y valores de T3  y T4 estaban dentro del rango de la 

normalidad. El diagnóstico de hipotiroidismo clínico se realizó cuando el valor de 

TSH fue igual o mayor de 4.2 mU/L y los valores de T3 y T4 se encontraron por 

debajo del rango normal. La existencia de autoinmunidad tiroidea se documentó 

por la presencia de AcTPO y AcTg. 

Los pacientes se clasificaron como AAT + si tenían anticuerpos antitiroideos a su 

ingreso al Instituto o bien durante su seguimiento. El diagnóstico de hipotiroidismo 

debido a tiroiditis de Hashimoto se fundamentó en el incremento de las 

concentraciones de TSH, en adición a la presencia de anticuerpos antitiroideos.  
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El diagnóstico de hipertiroidismo se realizó cuando las concentraciones de T3, T4, 

CT3 se encontraban por arriba del límite de referencia y la concentración de TSH 

estaba suprimida. 

 

ANÁLISIS ESTADÍSTICO 

Para el análisis estadístico se  utilizó el paquete estadístico SPSS, versión  10 

(SPSS, Inc., Chicago, IL). Se usó la prueba de chi cuadrada de Pearson  para el 

análisis entre todos los grupos según el cariotipo y la prueba exacta de Fisher 

bilateral para el análisis entre 2 grupos.
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RESULTADOS 

Se incluyeron 81 pacientes cuyas características se muestran en la tabla 1. La 

edad al momento de ingresar al INCMNSZ fue de 6-50 años (media de 20.25 ± 7.9 

años). La edad al momento de establecerse el diagnóstico de síndrome de Turner y 

la realización de cariotipo fue desde el nacimiento hasta los 52 años (media de 

15.47 ± 9.76 años). 

El peso de las pacientes a su ingreso al INCMNSZ fue de 13 - 93 kg (media de 

43.91 ± 13.70 kg), la talla de 98 - 170 cm (media de 136.59 ± 12.30 cm) y el IMC de 

13.95 a 40.03 kg/m2 (media de 23.09 ± 4.95 kg/m2). Trece pacientes (16%) tuvieron 

peso bajo, 44 (54.3%) peso normal, 17 (21%) sobrepeso, 5 (6.2%) obesidad grado 

I, 1 (1.2%) obesidad grado II y otra paciente tuvo obesidad mórbida. 

Variable Mínima Máxima Media SD 

Edad a su ingreso en años 6 50 20.25 7.980 

Edad cuando se diagnosticó el 
síndrome de Turner 

1 mes 52 años 15.470 9.7663 

Peso al ingreso (kg) 13 93 43.91 13.702 

Talla al ingreso en cm 98 170 136.59 12.301 

IMC al ingreso 13.95 40.03 23.09 4.952 

Tabla 1. Características de las 81 pacientes con síndrome de Turner. 
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Prevalencia de historia familiar de enfermedades autoinmunes y diabetes 
mellitus 

Sólo en 4 pacientes (4.9%) se encontró historia familiar de enfermedad tiroidea y 7 

(8.6%) tuvieron historia familiar de otras enfermedades autoinmunes. En 37 

pacientes (45.7%) se encontró historia familiar de diabetes mellitus tanto de tipo 1 

como de tipo 2. 

Prevalencia de disfunción tiroidea 

Como se muestra el la tabla 2, 25 de las 81 pacientes habían desarrollado 

hipotiroidismo (30.86%) y 6 hipertiroidismo (7.41%). Así mismo, 43 pacientes 

(53.09%) permanecían eutiroideas y en 7 (8.64%) no fue posible valorar su estado 

de función tiroidea ya que no contaban con perfil de tiroides. Si sólo tomamos en 

cuenta a las 74 pacientes que contaban con pruebas de función tiroidea, el 

porcentaje de mujeres que desarrolló hipotiroidismo se incrementa a 33.78% y el 

de hipertiroidismo a 12.16 % 

Diagnóstico Número de pacientes Porcentaje (%) 

Hipotiroidismo 25 30.86 

Hipertiroidismo 6 7.41 

Eutiroidismo 43 53.09 

Sin PFT 7 8.64 

Total 81 100.00 

Tabla 2. Diagnóstico de disfunción tiroidea. 
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Hipotiroidismo manifiesto y subclínico 

El hipotiroidismo fue  la causa más frecuente de disfunción tiroidea en este grupo 

de pacientes. Como se muestra en la figura 1, en 25 casos se identificó 

hipotiroidismo y de estos en 18 pacientes el hipotiroidismo fue manifiesto y en 7 

subclínico. De aquellos con hipotiroidismo manifiesto, trece se debieron a tiroiditis 

de Hashimoto. En un caso los anticuerpos fueron negativos y en los 4 restantes no 

se determinaron anticuerpos. No se puede excluir la posibilidad de tiroiditis de 

Hashimoto en los 4 casos en los que no se determinaron los anticuerpos 

antitiroideos. 

De los 7 casos con hipotiroidismo subclínico, uno de ellos se debió a tiroiditis de 

Hashimoto, cuatro tuvieron anticuerpos negativos y en dos no se determinaron. De 

19 pacientes con hipotiroidismo a las que se le midieron AAT, un alto porcentaje 

(73.68%) tuvieron autoinmunidad tiroidea (14 de 19). La edad media a la que 

desarrollaron hipotiroidismo fue a los 24 años. Ningún caso de hipotiroidismo se 

encontró antes de los 9 años. 
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Figura 1. Distribución de las pacientes con síndrome de Turner e hipotiroidismo. 
ND: no realizado, ATT+ o -: presencia o ausencia de anticuerpos antitiroideos. 

 

Hipertiroidismo 

Seis pacientes desarrollaron hipertiroidismo (7.4%). En 3 se debió a  enfermedad de 

Graves, en 2 a Hashitoxicosis y en 1 caso se corroboró el nivel de T3 y T4 alto con 

TSH suprimida pero con anticuerpos negativos. 

La relación de hipotiroidismo: hipertiroidismo que se encontró en esta serie de 

pacientes con síndrome de Turner fue de 4:1 casos. 

Autoinmunidad tiroidea 

De las 43 pacientes eutiroideas, en 4 (9.3%) se estableció el diagnóstico de tiroiditis 

de Hashimoto en fase de eutiroidismo, considerando tanto las pruebas de función 

tiroidea como los títulos de anticuerpos antitiroideos. 

Hipotiroidismo 
n= 25 

Hipotiroidismo 
manifiesto 

n=18 

Hipotiroidismo 
subclínico 

n= 7. 

AAT (+): n=1 
Tiroiditis de 
Hashimoto 

AAT (+): n=13 
Tiroiditis de 
Hashimoto. 

AAT (-). n= 1 
Hipotiroidismo 

primario 

ATA (ND): n= 4 
Hipotiroidismo 

primario 

AAT (-): n=4 
Hipotiroidismo 

primario 

AAT (ND): n=2 
Hipotiroidismo

primario
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En 7 pacientes no se realizó determinación de pruebas de función tiroidea por lo 

que no fue posible precisar su estado tiroideo desde el punto de vista bioquímico. 

Como se muestra en la figura 2, se determinaron AcTPO y AcTg en 43 casos 

(53.1%) y en los otros 38 casos (46.9%) no se había solicitado su determinación 

durante el seguimiento. De los 43 casos, 21 (48.84%) tuvieron AcTPO y 17 

(39.53%) AcTg. Es decir, todas las pacientes que tuvieron AcTg  también tuvieron 

AcTPO y sólo 4 pacientes más tenían exclusivamente AcTPO presentes. 

 
Figura 2. Pacientes con determinación de AAT. 
AcTPO y AcTg + o -: presencia o ausencia de anticuerpos antitiroideos. 

 

Frecuencia de alteraciones cromosómicas 

Como se muestra en la tabla 3, en 37 pacientes (45.7%) el cariotipo fue 45X0, 23 

(28.4%) correspondieron a mosaicos, 11 (13.6%) tuvieron isocromosoma Xq y los 

10 casos restantes (12.3%) algún otro cariotipo. 

 
Ac. antitiroideos  n= 43  

AcTPO 
n= 43 

(100%) 

AcTg 
n= 43 

(100%) 

AcTPO (+):  
n= 21 

(48.84%) 

AcTPO (-): 
 n= 22 

(51.16%) 

AcTg (+): 
 n= 17 

(39.53%) 

AcTg (-): 
 n=26 

(60.47%) 
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Tipo de cariotipo Numero de pacientes Porcentaje (%) 

45 X0 37 45.7 

Mosaico 23 28.4 

Isocromosoma Xq 11 13.6 

Otro 10 12.3 

Total 81 100 

Tabla 3. Distribución del cariotipo. 

 

Correlación entre el tipo de disfunción tiroidea y el cariotipo 

En las tablas 4 y 5 se pueden observar la correlación de la disfunción tiroidea y la 

frecuencia de los cariotipos en las pacientes. La disfunción tiroidea (considerando a 

ésta como hipotiroidismo o hipertiroidismo) se presentó en el  40.54% (15 de 37 

pacientes), 45.45% (5 de 11),  26.09 (6 de 23) y en el 50% (5 de 10) en los grupos 

con cariotipo 45X0, isocromosoma X, mosaico y otro cariotipo, respectivamente. Lo 

anterior, corresponde al 38.37 % de pacientes con disfunción tiroidea en todo el 

grupo estudiado (31 de  las 81 mujeres). 

Disfunción 
tiroidea 

45 X0 Isocr Xq Mosaico Otro Total 

Hipotiroidismo 12 (32.43) 4 (36.36) 5 (21.74) 4 (40) 25 (30.86) 

Hipertiroidismo 3 (8.11) 1 (9.09) 1 (4.35) 1 (10) 6 (7.41) 

Eutiroidismo 18 (48.65) 5 (45.45) 15 (65.22) 5 (50) 43 (53.09) 

Sin PFT 4 (10.81) 1 (9.09) 2 (8.70) 0 7 (8.64) 

Total 37 11 23 10 81 

Tabla 4. Correlación de la disfunción tiroidea con el cariotipo. 
Los números entre paréntesis son los porcentajes. 
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 45 X0 Isocr Xq Mosaico Otro 

AcTPO  realizados 18 7 12 6 

T. de Hashimoto 
. con hipotiroidismo 
. con eutiroidismo 
. con hipertiroidismo 

10 (55.55) 
7 (38.89) 
2 (11.11) 
1 (5.55) 

4 (57.14) 
3(42.86) 
1(14.28) 

0 

2 (16.67) 
2 (16.67) 

0 
0 

4 (66.67) 
2 (33.33) 
1 (16.67) 
1 (16.67 

Hipotiroidismo 
primario 

2 (11.11) 1 (14.28) 1 (8.33) 1 (16.67) 

Hipertiroidismo ETA 
. Graves 
. AAT (-) 

 
 

1 (5.55) 

  
 
 

1 (8.33) 

 

Eutiroidismo 5 (27.78) 2(28.57) 8 (66.67) 1 (16.67) 

Tabla 5. Correlación del cariotipo con la disfunción tiroidea. 
AAT determinados en 43 pacientes: 21 (+) y 22 (-). 
El análisis comprende al 53% de la población. Los valores entre 
paréntesis son los porcentajes. 

 

La tabla 6 y la figura 4 muestran la frecuencia encontrada de anticuerpos positivos 

en cada grupo dividido por cariotipos. La prueba de chi cuadrada mostró 

significancia limítrofe entre frecuencias de positividad de anticuerpos entre todos 

los grupos en conjunto (p = 0.07). La frecuencia de  autoinmunidad tiroidea en el 

grupo con mosaicismo fue significativamente menor que la encontrada entre los 

grupos X0 e isocromosoma Xq, tomados como un solo conjunto (p=0.02) y también 

menor que la encontrada en el grupo X0 (p=0.03), pero no hubo diferencia 

estadísticamente significativa entre la positividad de anticuerpos entre los grupos 

con mosaicismo e isocromosoma Xq (p=0.13). 
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 45 X0 Isocr Xq Mosaico Otro Total 

AcTPO 
realizados 

18 7 12 6 43 

TPO + 11 4 2 4 21 

Porcentaje 61.11% 57% 16.66% 66% 48.83% 

Tabla 6. Autoinmunidad tiroidea según el cariotipo. 

 

 
*El análisis comprende al 53% de la población. 

Figura 4. Frecuencia de AcTPO en cada grupo dividido por cariotipo. 

 

En la tabla 7 se describen los datos de la literatura de las series publicadas en 
relación al síndrome de Turner y la disfunción tiroidea y al final de ella se 
encuentran los datos de la serie del INCMNSZ para su comparación.

Anticuerpos antitiroideos  
n= 43 * 

45 X0 
 n=18 

Isocromosoma Xq 
N= 7 

Mosaico 
n= 12 

ATA (+) 
n= 2 (16.66%) 

Otro 
n= 6 

AAT (+) 
n= 11 (61%) 

 

ATA (+) 
n= 4 (57%) 

ATA (+) 
n= 4 (66%) 
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Tabla 7. DISFUNCION TIROIDEA EN SINDROME DE TURNER  
SERIES PUBLICADAS 

 

Distribución del cariotipo (%) 

Autor y  año de 
publicación. 

n 

Edad, 
rango 

en 
años o   
media 
± SD 45,X ISOXq Mosaico Otro 

AAT + 
Hipotiroidismo 

por T. 
Hashimoto (%) 

Hipotiroidismo 
(%) 

ATA en 
IsoXq 

(%) 

ATA en 
45X0 
(%) 

 

Bright et al., 1982(22) 24 15 ± 5 54 25 20 1 87.5 --- --- ---  

Germain et al, 1986(23) 100 0 - 19 54 7 19 22 50 16 22 57  

Gruneiro et al., 1987(24) 49 2 - 17.5 51 22 18 22 40 26 40 70  

Fleming et al., 1988(25) 52 16 - 38 52 15 20 13 48 20 32 15  

Gluck et al., 1992(26) 77 5 - 14 43 --- 7 50 4 0 0 ---  

Kerdanet et al., 1994(27) 67 0 - 22 37 24 20 19 27 21 24 69 8 

Ivarsson et al., 1995(28) 89 3 - 16 50 17 13 10 52 --- 10 75  

Radetti et al., 1995(29) 478 3 - 25 55 --- 11 32 22 10 --- ---  

Chiovato et al., 1996(30) 75 3 - 30 58 13 9 13 20 10 --- 40  

Wilson et al., 1996(31) 60 1 - 21 46.5 18 20 15.5 30 5 6 40  

Mitsibounas., 1997(32) 22 --- --- --- --- --- 36 --- --- ---  

Medeiros et al., 2000(33) 71 0 - 20 45 20 15 20 24 --- 15.5 ---  

Chang et al., 2000(34) 77 10 ±  4 47 15 31 7 27 14 --- 25  

Elshkeikh et al., 2001(35) 145 16 - 52 59 16 18 16 41 16 16 83 41 

Livadas et al., 2005(36) 84 0 - 19 44 13 21 22 42 21 24 71 45 

Mansoury et. Al. 2005(39) 91 38±11 52  48*    37  13 

INCMNSZ 81 6 - 50 46 14 28 12 48.8 17 31 57 61 

*incluyeron Isocr-X 
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DISCUSIÓN 

Al comparar nuestros datos con los obtenidos en la literatura encontramos que en 

nuestro estudio el rango de edad en el que se realizó el diagnóstico del síndrome 

de Turner fue desde el nacimiento hasta los 52 años (media 15.47±9.7). ¿Por qué 

esta variabilidad de la edad al diagnóstico? Como en otras alteraciones genéticas, 

este síndrome puede presentar cariotipos diversos y por lo tanto una gran variedad 

de presentaciones fenotípicas. Los estigmas somáticos son generalmente más 

leves en las pacientes con mosaicismo y en algunas alteraciones estructurales del 

cromosoma X(19). De tal forma, las pacientes con mosaico y aquellas con cariotipo 

Isocromosoma –Xq son las que se diagnostican más tardíamente debido a la falta 

de datos clínicos característicos (20) y en aquellas con 45X0 el diagnóstico se 

establece de forma más temprana debido a la presencia de “estigmas” francos del 

síndrome. Además, se ha publicado que el fenotipo general en estas pacientes 

puede estar relacionado con las regiones del cromosoma X que son 

haploinsuficientes(21). Dado que aproximadamente el 16% (rango 7-25%), en esta 

serie 14%, de las pacientes con síndrome de Turner tiene un isocromosoma X y 

que esta variedad genotípica cursa con rasgos fenotípicos más leves, es necesario 

tener presente esta entidad en aquellas pacientes fenotípicamente normales que 

presentan retraso crecimiento y/o del desarrollo. Un diagnóstico más precoz 

permitirá instaurar a tiempo los tratamientos adecuados. 

Por otra parte, la prevalencia estimada de anticuerpos antitiroideos en las 

pacientes con síndrome de Turner va de 4 a 87.5% según datos en la literatura (22-

36) , con un promedio de 37%, en contraste con 1-2% de autoinmunidad tiroidea en 



25� 

la población general. La mayoría de las series publicadas muestran autoinmunidad 

tiroidea por arriba del 20% (Tabla 7). En nuestras pacientes encontramos 

autoinmunidad tiroidea en el 48.8%. La variabilidad  en los resultados en las 

distintas series podría atribuirse a periodos variables de observación y la ingestión 

de yodo en la población estudiada. 

En concordancia con estudios anteriores (18,23,31,35) encontramos que la principal 

causa de disfunción tiroidea en las pacientes con síndrome de Turner fue 

hipotiroidismo de origen autoinmune, por tiroiditis de Hashimoto. Esto se debió a la 

predisposición que da el síndrome de Turner hacia las enfermedades tiroideas 

autoinmunes y no a la historia familiar de enfermedad tiroidea, ya que solo la 

encontramos en 4 pacientes en este serie (4.9%). Esto es contrario a lo que fue 

reportado por Wilson et al.(31). 

Por otra parte, la prevalencia de hipotiroidismo en mujeres con síndrome de Turner 

en la literatura se reporta entre el 0 y el 40 %. En el análisis de los casos de esta 

serie se observó una prevalencia de  30.86 %, lo que concuerda con reportes 

previos de estudios de mujeres con síndrome de Turner (37, 35, 38, 39). Es decir, 

corroboramos que la frecuencia de hipotiroidismo es significativamente más común 

en las mujeres adultas con síndrome de Turner, que la reportada para la población 

general. En consecuencia, parece ser evidente que los médicos deberán evaluar 

clínica y bioquímicamente, en forma sistematizada, a las pacientes con síndrome 

de Turner con la finalidad de detectar en forma temprana la existencia de 

disfunción tiroidea. 
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En 19 de las 25 pacientes con hipotiroidismo se midieron AAT y se encontró que 14 

de ellas (73.68%) los tenían. Este hecho demuestra la alta frecuencia de 

autoimunidad tiroidea en las pacientes que desarrollan hipotiroidismo, lo que ha 

sido reportado también en estudios que evalúan segmentos de la población 

general. En ellos también se concluyó que la presencia de AAT predispone al 

desarrollo de hipotiroidismo (40). Algunos otros estudios han encontrado que las 

elevaciones de anticuerpos AAT, especialmente los AcTPO, están asociados más 

frecuentemente con hipotiroidismo que con hipertiroidismo y también se ha 

publicado  que las concentraciones de AcTPO tienen una correlación positiva con 

la concentración de TSH. Es decir, a mayores elevaciones de AAT, mayor riesgo 

de hipotiroidismo a través del tiempo (39) , algo semejante a lo que ocurre en la 

población general.  

La prevalencia de hipotiroidismo se incrementa en relación con  la edad en el 

síndrome de Turner(39) y es posible especular sobre si la mayoría de las pacientes 

con síndrome de Turner desarrollan hipotiroidismo con el tiempo. 

La división de las pacientes con síndrome de Turner en 4 grupos,  sobre la base de 

las anormalidades cromosómicas (45 X0, Mosaico, Iso-Xq y Otro cariotipo) puede 

parecer un tanto artificial, pero es necesaria para proporcionar homología a los 

grupos. La distribución observada entre nuestras pacientes según el cariotipo 

45X0, Iso-Xq, mosaico u otro cariotipo fue  del 46, 14, 28 y 12% respectivamente y   

no difiere significativamente de la que se reporta en otras series como se puede 

observan en la tabla 7. 
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La alta prevalencia de tiroiditis de Hashimoto en el síndrome de Turner, si se 

compara con la población general, es bien conocida. En esta serie, la tiroiditis de 

Hashimoto se encontró con una mayor frecuencia en el subgrupo con cariotipo 

Isocromosoma-Xq (57.14%) en comparación con los subgrupos 45X0 y mosaico 

(55.55% y 16.67%, respectivamente). Sin embargo, la diferencia entre los 

subgrupos con 45X0 e Isocromosoma Xq fue mínima y no alcanzó significancia 

estadística. La prueba de chi cuadrada mostró significancia, aunque esta fue 

limítrofe,  entre frecuencias de positividad de anticuerpos entre todos los grupos en 

conjunto (p = 0.07). La frecuencia de  autoinmunidad tiroidea en el grupo con 

mosaicismo fue significativamente menor que la encontrada entre los grupos 45 X0 

e isocromosoma Xq tomados como un solo conjunto (p=0.02) y también menor que 

la encontrada en el grupo 45X0 (p=0.03), pero no hubo diferencia estadísticamente 

significativa entre la positividad de anticuerpos entre los grupos con mosaicismo e 

isocromosoma Xq (p=0.13), probablemente por el número pequeño de pacientes 

incluidas en estos últimos 2 grupos. 

Un trabajo encontró que la edad paterna avanzada es un factor para el cariotipo 

X,i(Xq)(41). Hermanas gemelas de pacientes con cariotipo 45XO o con cariotipo X, 

i(Xq) aparentemente también pueden tener riesgo incrementado(42). 

Diversos tipos de enfermedades autoinmunes se asocian con síndrome de Turner 

(Chen et al., 1978; Nishimura et al., Balestrazzi et al., l986, Manzione et al., l988., 

Levesque et al., l989) especialmente en aquellas pacientes con un cariotipo que 

demuestre la presencia de isocromosoma–X. Se sabe que la mayoría de las 

enfermedades autoinmunes humanas ocurren con mayor frecuencia en las 
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mujeres. Aunque la influencia de las hormonas sexuales podría explicar este 

fenómeno, el mecanismo permanece incierto. En contraste con el rol de las 

hormonas, se ha sugerido que la presencia de alteraciones del cromosoma X 

puede ser un mecanismo común para enfermedades autoinmunes. El cromosoma 

X contiene un considerable número de genes relacionados con el género y la 

inmunidad, que son esenciales en la determinación de los niveles de hormonas 

sexuales y, más importantemente, en la tolerancia inmunológica (46, 47 48). 

Las alteraciones en el cromosoma X, como las que se observan en el síndrome de 

Turner, se caracterizan por una mayor susceptibilidad para el desarrollo de 

enfermedades autoinmunes (49), y de ellas la que ocurre con más frecuencia es la 

enfermedad tiroidea autoinmune(35).  La haploinsuficiencia adquirida progresiva 

para genes específicos ligados al X, en linfocitos periféricos puede ser un 

mecanismo común para el desarrollo de  inmunosenecencia, es decir, un estado de 

desregulación de la función inmune con la edad y la aparición de autoanticuerpos 

(50). 

Hay datos que apoyan la teoría de que la inestabilidad cromosómica es común  en 

mujeres con enfermedades autoinmunes y que la haploinsuficiencia de genes 

ligados al X puede ser un factor crítico para el predominio de enfermedades 

autoinmunes en el género femenino. Así, se considera  que en lugar de que la 

enfermedad sea de un solo órgano parecería que el mecanismo que lleva a la 

disfunción de la glándula por enfermedad tiroidea autoinmune en el síndrome  de 

Turner, refleja la predisposición de autoinmunidad ligada con la presencia de un 

cromosoma X anormal, independientemente del cariotipo. Sin embargo, en muchos 
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estudios se ha enfatizado que el isocromosoma X es el que se pudiera considerar 

como un modelo para la investigación, en el desarrollo de enfermedad autoinmune, 

ya que en diferentes estudios se le ha relacionado con una mayor frecuencia de 

autoinmunidad tiroidea en pacientes con síndrome de Turner. 

A diferencia de la literatura, en esta serie la autoinmunidad tiroidea (con o sin 

disfunción), establecida por la presencia de AcTPO, se observó con una frecuencia 

similar en aquellas pacientes con cariotipo 45 XO  o con cariotipo con 

Isocromosoma Xq.
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CONCLUSIONES 

1. La prevalencia de disfunción tiroidea en nuestras pacientes con síndrome de 

Turner fue del 38.27%: (hipotiroidismo (30.86%) e hipertiroidismo (7.41%). Si sólo 

tomamos en cuenta a las 74 pacientes que contaban con pruebas de función 

tiroidea, el porcentaje de mujeres que desarrolló hipotiroidismo se incrementa a 

33.78% y el de hipertiroidismo a 8.1 %, resultando en una prevalencia de 

disfunción tiroidea en el 41.9%. 

2. Se encontró una prevalencia significativa de autoinmunidad tiroidea  (AcTPO en 

48.8%) en comparación con la reportada en la población general (1-2%). 

3. El rango de edad en la que se estableció el diagnóstico fue muy amplio (desde el 

nacimiento hasta los 52 años), debido  muy probablemente a la gran variabilidad 

entre el genotipo y el fenotipo. 

4. El 19.30% de nuestras pacientes con síndrome de Turner tuvo  autoinmunidad 

tiroidea y función tiroidea normal. 

5. Las causas de la disfunción tiroidea incluyeron: tiroiditis de Hashimoto (la cual 

puede encontrarse en fase de hipotiroidismo, hipertiroidismo o eutiroidismo), 

hipotiroidismo primario y enfermedad de Graves-Basedow. 

6. La principal causa de disfunción tiroidea en nuestras pacientes con síndrome de 

Turner es hipotiroidismo de origen autoinmune, por tiroiditis de Hashimoto. 
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7.- La autoinmunidad tiroidea ocurrió con frecuencia similar en las pacientes con 

cariotipo 45X0 (61.11%) y aquellas con Isocromosoma Xq (57.14%). 

8. La distribución de nuestras pacientes según el cariotipo para los grupos 45 X0, 

Iso Xq, mosaico y otro fue de 46%, 14%, 28% y 12%, respectivamente. 

9. Es indispensable, por la alta prevalencia de enfermedad tiroidea autoinmune, 

que los médicos evalúen en forma sistematizada y frecuente la función tiroidea de 

las pacientes con síndrome de Turner y en especial aquellas que tengan AAT. 

10. Las alteraciones en el cromosoma X, como las que se observan en el síndrome 

de Turner, se caracterizan por una mayor susceptibilidad a las enfermedades 

autoinmunes,  en especial la enfermedad tiroidea autoinmune.
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ANEXO 1 
HOJA DE RECOLECCION DE DATOS.                      Fecha de nac.________________ 
Nombre:  _____________________________   Edad al ingreso INCMNSZ_____________ 
Registro_______________  Peso: _______        Talla:________                            
Edad al Dx de Síndrome de Turner_______________ 
Historia familiar de enfermedad tiroidea:      1) SI  2) NO.    
H. F de otras enfermedades autoinmunes:     1) SI  2) NO.    
Hx Fx DM 1:  1)SI  2) NO     Hx Fx DM2:   1)SI   2) NO. 
Perfil de lípidos al ingreso:  
Triglicéridos________  CT_______C-LDL________  C-HDL_______ 
Dislipidemia al ingreso: 1) SI   2) NO    Bajo Tx.  1) SI   2)  NO  
Tipo de dislipidemia:            
1) Hiper-TG     2) hipercolesterolemia    3)dislipidemia  mixta     4)hipoalfalipoproteinemia. 
Dx según el valor de glucosa al ingreso: 
 1) Normal         2)Glucosa de ayuno anormal       3)Intol. Glucosa por CTGO     4)Diabetes. 
 
Peso/IMC:_________ 
 1)  <18.5     2)18.5-24.9    3) 25-29.9      4) 30-34.9     5)35-40      6)  >40 
  
Pruebas de función tiroidea a través de su seguimiento en el INCMNSZ: 
Anticuerpos antitiroideos positivos   TPO: 1) SI    2) NO    3) No medidos 
                                                           TG     1) SI   2) NO     3) No medidos 
 
 INGRESO AÑO.        
CT3          
T3          
T4          
TSH          
TIROG          
ANTIC. 
TPO. 

         

ANTIC. 
TIROG. 

         

          
 
Hx de enfermedad tiroidea 1) Si     Dx____________________ Edad al Dx:_________ 
                                            2)No 
Disfunción tiroidea durante su seguimiento? 1) Si.                      Edad al Dx__________ 
                                                                        2) No. 
Observador 1 
Dx:___________________________________ 
 
Observador 2 
Dx____________________________________ 
 
Reporte del cariotipo: 1) 45 XO    2) isocromosoma-Xq    3) mosaico.    4) Otro 
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