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CARDIOPATIAS CONGENITAS ASOCIADAS AL SINDROME DE TURNER:
EXPERIENCIA EN EL HOSPITAL INFANTIL DE MEXICO FEDERICO GOMEZ DE
1990 A 2008

RESUMEN: EI sindrome de Turner (ST) es un trastorno cromosdmico que se debe a
una monosomia parcial o total del cromosoma X en algunas o todas las células del
cuerpo humano. El ST afecta aproximadamente a 1 de cada 2000 recién nacidos del
sexo femenino. Los defectos congénitos asociados a este sindrome pueden producir
un efecto profundo en la calidad de vida y el aspecto clinico mas serio se debe a las
anomalias cardiovasculares congénitas que pueden ser tan severas como la
coartacién de la aorta (CoAo) y la diseccién adrtica®. JUSTIFICACION: Muchas veces
tanto el diagnéstico de sindrome de Turner como el de la cardiopatia acompafiante
pasan desapercibidas con la grave consecuencia de privarlas de las intervenciones
dirigidas a prevenir la morbilidad asociada. En el presente trabajo de investigacion
damos a conocer las caracteristicas clinicas encontradas en las pacientes con
Sindrome de Turner y Cardiopatia congénita del Hospital Infantil de México Federico
Gbémez; ademas hacemos una propuesta de abordaje y seguimiento de nifias con
sindrome de Turner que permitan realizar un diagnéstico temprano y otorgar un
tratamiento oportuno que contribuya a disminuir la morbi-mortalidad por esta causa en
nuestro medio. La informacion proporcionada podra servir de base para dirigir
investigaciones futuras de Cardiopatias Congénitas asociadas al Sindrome de Turner.
MATERIAL Y METODOS: Se estudiaron los expedientes clinicos de todas las
pacientes del Hospital Infantil de México Federico Gomez con diagnodstico clinico y con
cariotipo de Sindrome de Turner en el periodo de 1990 a 2008. Se investigd edad al
diagnostico de la cardiopatia congénita, principales caracteristicas clinicas, tipo de
cardiopatia, fecha de tratamiento, tipo de tratamiento, complicaciones principales,
estado clinico actual, principales causas de muerte. Para el analisis se utilizé el
programa SPSS versiéon 15 para Windows. RESULTADOS: En el HIMFG, durante el
periodo de 1990 a 2008 se atendieron 70 pacientes con sindrome de Turner;
veinticuatro de ellas presento alguna Cardiopatia Congénita (33.3%). La edad al
diagnodstico de la CC fue de 7 dias a 6.7 afios con una mediana de 9 meses. Las CC
encontradas en las pacientes fueron: CoAo en 20 (83,3 %) que fue yuxtaductal
circunscrita en 13 casos (65%), asociada a hipoplasia del istmo en 5 (25%) y con
hipoplasia del istmo y del arco transverso en 2 (10%). Once pacientes tuvieron al
menos una CC asociada (45,8%): PCA en 6, VAoB en 5; con gradiente de estenosis
leve en una y estenosis mitral leve en otra. Quince pacientes recibieron tratamiento ya
sea quirurgico o por cateterismo para la CC (62,5 %). La edad al momento de la
correccion fue de 2 meses a 6.7 afios con una mediana de 2 afios. Se presentaron dos
complicaciones mayores asociadas a cirugia de la CoAo: desgarro en el cabo proximal
de la aorta al momento de realizar la anastomosis termino-terminal, se decidi6é colocar
un injerto de goretex y el resultado final fue satisfactorio. Otra paciente presentd
infeccion en el sitio de la cirugia que respondid al manejo con antibidticos
endovenosos. Dos pacientes fallecieron después del tratamiento de la CC, para una
mortalidad general de 8.3%; después de algun tipo de tratamiento de 13,3%;
quirurgica de 11% y por cateterismo de 16%. CONCLUSIONES: Es fundamental tener
un alto indice de sospecha tanto del diagndstico clinico de sindrome de Turner como
el de la probable cardiopatia congénita. Toda paciente, con diagnostico reciente,
independientemente de la edad al diagndstico, necesita una evaluacién por un
cardidlogo y se debe obtener un ecocardiograma anual. Se necesitan una vigilancia
estrecha de tensién arterial y pulsos, se tenga o no evidencia de malformacion
cardiaca estructural y tratarse adecuadamente. Es fundamental implementar
protocolos para el diagnéstico y seguimiento de las pacientes con Sindrome de Turner
tengan o no malformaciones estructurales asociadas.



ABREVIATURAS

CC. Cardiopatia congénita

CIV. Comunicacion interventricular

CoAo0. Coartacion de la aorta

HIMFG. Hospital Infantil de México Federico Gomez

RMC. Resonancia magnética cardiaca

PCA. Persistencia del conducto arterioso

QTc. QT corregido

ST. Sindrome de Turner

TC. Tomografia computarizada

TGF-B. Factor transformador de crecimiento beta

VAoB. Valvula adrtica bicuspide

VEGF. Factor de crecimiento endotelial vascular

USG. Ultrasonido
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INTRODUCCION

El sindrome de Turner es un trastorno cromosémico que se debe a una
monosomia parcial o total del cromosoma X en algunas o todas las células del cuerpo
humano. El sindrome de Turner afecta aproximadamente a 1 de cada 2000 recién
nacidos del sexo femenino, aunque se ha estimado que soélo el 1% de los fetos 45, X0
llega a término debido a los defectos en el desarrollo del sistema cardiovascular y que
hasta el 10% de los abortos espontaneos tienen cariotipo 45,X0'. A diferencia del
sindrome de Down, la edad materna no incrementa el riesgo de sindrome de Turner

en el producto?.

Los defectos congénitos asociados a este sindrome pueden producir un efecto
profundo en la calidad de vida y esta claramente establecida la necesidad de integrar
un grupo multidisciplinario para su tratamiento’. Aunque la talla baja es la
caracteristica clinica mas frecuente, el aspecto clinico mas serio de este sindrome se
debe a las anomalias cardiovasculares congénitas que pueden ser tan severas como
la coartacion de la aorta (CoAo) y la diseccién adrtica®. Las malformaciones
cardiovasculares y renales son co-morbilidades frecuentes que amenazan la
esperanza de vida®. Los defectos cardiovasculares congénitos afectan del 30 al 50%

de las pacientes y es la principal causa de muerte prematura en la edad adulta®.

La ausencia de un protocolo de diagndstico y seguimiento de nifias con
sindrome de Turner contribuye a un retraso en el diagnostico de este padecimiento y
de las anomalias asociadas que condiciona una reduccién en la sobrevida. Por lo
anterior, el presente trabajo pretende determinar las cardiopatias congénitas que
predominan en las pacientes con Sindrome de Turner en el Hospital Infantil de México
Federico Gomez, las opciones de tratamiento y el estado clinico actual después de
varios afos de seguimiento y propone un protocolo de diagndstico y tratamiento

indicado en casos con Sindrome de Turner.

El presente estudio se llevd a cabo en todas las pacientes con diagndstico
clinico y citogenético de Sindrome de Turner del Hospital Infantil de México Federico
Gbémez en el periodo de 1990 a 2008. Con este estudio pretendemos aportar al
médico general y pediatra informacion util que le permita identificar tempranamente los
casos con sindrome de Turner asi como las principales cardiopatias congénitas y

contribuir a mejorar su pronéstico.



1.0 MARCO TEORICO

El sindrome de Turner (ST) fue descrito originalmente en 1938 por Henry
Turner. Se define como una combinacion de rasgos fisicos y la ausencia completa o
parcial del segundo cromosoma sexual, con o sin linea celular mosaico'.

El ST se presenta ante una reduccion de los genes de ambos cromosomas X
que tipicamente se expresan en las nifias. Normalmente, uno de los cromosomas X es
inactivado durante la primera semana de vida (cuando existen menos de 200 células
embrionarias). Sin embargo, no todos los genes del segundo cromosoma son
inactivados en el sindrome de Turner. Algunos genes escapan a la inactivacion-X a
través de un proceso iniciado por genes de transcripcion especificos de inactivacion-X
que son transcritos exclusivamente de los genes inactivos. La pérdida de estos genes
no inactivados-X originan las manifestaciones clinicas caracteristicas del sindrome de
Turner 2.

Previo a la disponibilidad de técnicas de citogenética avanzada, un analisis
cromosomico estandar reveld aberracion cromosomica en 8 a 13% de los recién
nacidos con cardiopatias congénitas (CC). Con analisis de citogenética
perfeccionados y la disponibilidad de técnicas moleculares, se estima que la
prevalencia de anormalidades cromosdémicas en determinado defecto congénito
cardiaco es mucho mayor. De todos los nifios con anormalidades cromosomicas, al

menos 30% presenta una cardiopatia congénitae.
1.1 EPIDEMIOLOGIA

Las cardiopatias congénitas se presentan en aproximadamente el 30 a 50% de
las pacientes con sindrome de Turner. De éstas, predominan los defectos obstructivos
del lado izquierdo del corazén, especialmente la valvula adrtica bicuspide (VAoB) en
un 30-50% y la coartacion de la aorta (CoAo) en 30%. La dilatacion de la raiz aértica
es poco frecuente (menor 5%) pero potencialmente fatal si ocurre su ruptura. Se
encuentra frecuentemente asociada a factores de riesgo como la VAoB, CoAo e
hipertensién arterial no tratada'. Las enfermedades cardiovasculares constituyen la

principal causa de mortalidad prematura en edad adulta®.

A través de los anos, la incidencia de lesiones cardiovasculares ha variado
desde 23% hasta 50%. Esta variacion en la incidencia se atribuye a los diferentes
métodos no invasivos utilizados para su diagnéstico y los tipos de lesiones que ellos

pueden diagnosticar®.



Utilizando el ecocardiograma y la resonancia magnética cardiaca (RMC) en un
grupo no seleccionado de enfermedades cardiovasculares, Dawson-Falk et al
reportaron una prevalencia de lesiones cardiovasculares de 45%, con VAoB (17.5%),
CoAo (12.5%) y vena cava superior izquierda persistente (5%). Sin embargo, el
sindrome de Turner se ha asociado con otras anomalias arteriales y venosas como la
conexién anémala de las venas pulmonares y pseudocoartacién de la aorta* en la que
frecuentemente no existe un gradiente significativo en la aorta pero existen
alteraciones en la elasticidad de los vasos sanguineos y un incremento en el riesgo
cardiovascular.

En un estudio prospectivo realizado por el Instituto Nacional de Salud (NIH) se
estudiaron 250 pacientes con examen clinico, electrocardiograma, ecocardiograma
transtoracico y RMC. En el analisis final, 30% de los pacientes tuvieron VAoB; en la
mayoria de los casos resultado de la fusiéon de las valvas coronarias derecha e
izquierda®.

En un estudio realizado por Medi Salek y cols, en la ciudad de Isfahan, Iran, de
Abril a Octubre de 2005; a 40 nifias y adolescentes de 10 a 20 afios de edad con
sindrome de Turner, se les realizé un ecocardiograma, de las cuales 62.5% (n= 25)
presentaron anormalidades cardiacas y de éstas, 32% fueron anormalidades multiples.
La anormalidad mas frecuente fue prolapso de la valvula mitral®.

En otro estudio que incluyd 244 pacientes con sindrome de Turner, el 56% tuvo
alguna CC, estructurales en el 29% y funcionales (hipertension, prolapso de la valvula
mitral y defectos de conduccién) en el 27% restante®. La CoAo y la VAoB aislada o
asociada a otra CC constituyeron mas del 50% de las CC. La VAoB frecuentemente no
es detectada al examen fisico y requiere de la realizacion de un ecocardiograma para
su diagndstico. La diseccion adrtica ocurrié en 3 casos”.

La esperanza de vida de las pacientes con sindrome de Turne puede reducirse,
primariamente como resultado de complicaciones de enfermedades cardiovasculares.
En el estudio de Virginia P. Sybert, de 532 pacientes nacidas vivas, 30 murieron, 13 de

ellas por enfermedad cardiaca (promedio edad al morir, 27.9 +/-25.5 afios)’.

1.2 DIAGNOSTICO DE SINDROME DE TURNER

La presentacion del sindrome de Turner varia a lo largo de la vida de las
pacientes. A cualquier edad, el sindrome de Turner puede ser dificil de reconocer
debido a que las caracteristicas clinicas pueden ser sutiles®. El diagnéstico requiere la
presencia de caracteristicas fisicas aunado a la ausencia total o parcial de un segundo

cromosoma sexual X, con o sin linea celular mosaico™.
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1.2.1 DIAGNOSTICO PRENATAL

Existen ciertos hallazgos en el ultrasonido (USG) obstétrico que indican la
posibilidad de tener un producto con sindrome de Turner. La translucencia nucal
aumentada se ve frecuentemente en el sindrome de Turner, pero puede ser observada
en muchas trisomias; la presencia de un higroma quistico hace mas probable el
diagnostico de sindrome de Turner. Otros hallazgos sugestivos son CoAo y defectos
del lado izquierdo del corazoén, braquicefalia, anormalidades renales, polihidramnios,

oligohidramnios, retardo en el crecimiento intrauterino e hidrops fetal’.

Fig. 1 Higroma quistico fetal. El USG obstétrico muestra los higromas en
nuca bilateral (flechas) originados por la dilatacién extrema de los linfaticos
yugulares.

FUENTE: Carolyn A. Bondy, MD. Congenital Cardiovascular Disease in Turner Syndrome. Congenit Heart
Dis. 2008;3:2-15.

Los niveles séricos aumentados en la madre de alfa feto proteina,
gonadotropina coridénica humana, inhibina A y estriol no conjugado pueden también
sugerir el diagnéstico de sindrome de Turner. Tanto los hallazgos en el ultrasonido
como los niveles séricos maternos deben ser considerados en el diagnéstico de
sindrome de Turner, sin embargo, el diagndstico definitivo se realiza con el estudio de
citogenética convencional o con técnicas moleculares avanzadas™™.

Ante el diagnéstico prenatal con cariotipo, los cromosomas deber ser

reevaluados en el periodo postnatal’.
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A pesar de que las formas mas frecuentes de mosaicismo (45X/46XX y 45X/46
XXiq) pueden modificar el fenotipo, el grado de mosaicismo detectado prenatalmente

generalmente no es predictivo de la severidad del fenotipo del sindrome de Turner.

1.2.2 DIAGNOSTICO POSTNATAL

A todas las pacientes con sospecha de sindrome de Turner se les debe de
realizar un cariotipo. Se debe de realizar el estudio incluyendo a un numero suficiente
de células para excluir el bajo porcentaje de mosaicismo, aunque se reconoce que
éste no puede ser totalmente excluido. Aunque es adecuado realizar un cariotipo en
sangre periférica, si existe una fuerte sospecha clinica de sindrome de Turner esta
indicada la realizacion de un segundo cariotipo en tejido (por ejemplo en piel), ante el
resultado de un cariotipo normal en sangre periférica’. La presencia de material del
cromosoma Y puede originar el desarrollo de gonadoblastoma. El riesgo de éste se ha
estimado estar alrededor del 30%, aunque datos mas recientes sugieren un riesgo de
solo 7 a 10%. Aun asi, la gonadectomia sigue siendo el procedimiento de eleccion

para eliminar con certeza el riesgo de malignidad'.

1.3 INDICACIONES PARA UN CARIOTIPO

El diagndstico de sindrome de Turner debe sospecharse en toda nifia con talla
baja inexplicable o pubertad retardada y es indicativa la realizacion de un cariotipo.
Otros datos fenotipicos que apoyan la sospecha diagndstica son: en la etapa de recién
nacido y lactante: edema en manos y/o pies, cuello alado, anormalidades del lado
izquierdo del corazén, especialmente CoAo, implantacion baja de pabellones
auriculares y mandibula pequefa; en nifias mas grandes: talla baja con reduccion en
la velocidad del crecimiento (velocidad de crecimiento menor al percentil 10 para la
edad), niveles elevados de FSH, cualquier dato clinico sugestivo del sindrome de
Turner como cubito valgo, hipoplasia de ufias, nevos pigmentados multiples, cuarto
metacarpiano corto, arco del paladar elevado y otitis media crénica; y en adolescentes:
ausencia del desarrollo de las glandulas mamarias a los 13 afios de edad, detencion
de la pubertad, amenorrea primaria o secundaria con niveles elevados de FSH y talla

baja inexplicable.
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Fig. 2 Hallazgos fisicos en un recién nacido con Sindrome de Turner. A. Edema

en manos, B. Edema en pies. C. Cuello alado.

FUENTE: Virginia P. Sybert, M.D., Elizabeth McCauley, Ph.D. Turner’s Syndrome. N England J Med
2004;351:1277-38.

Fig. 3 Hallazgos fisicos en una adolescente con Sindrome de Turner: talla baja,

cuello alado, teletelia, ausencia de desarrollo mamario, cubito valgo.
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1.4 PROBABLE ETIOLOGIA GENETICA DE LAS CARDIOPATIAS
CONGENITAS

La causa de los defectos cardiovasculares en el sindrome de Turner se
desconoce hasta el momento. Los defectos cardiovasculares congénitos son en
general, mas frecuentes en hombres que en mujeres, incluyendo VAoB y CoAo. Las
mujeres con un solo cromosoma X tienen riesgo de trastornos recesivos ligados a X.
Muchos sindromes asociados a cardiopatias congénitas son atribuidos a genes
ligados a X®. Tanto los brazos cortos como los brazos largos del cromosoma X
contienen genes importantes para la funciéon ovarica, y la aneuploidia por si misma
puede tener como consecuencia una reduccién en el nUmero y en la supervivencia de
los oocitos®. Filamina A es una proteina del citoesqueleto involucrada en el
entrecruzamiento de la actina e interactia con multiples moléculas estructurales y de
sefnalizacion. Las mutaciones de los genes que codifican para filamina A se han
asociado con una diversidad de sindromes incluyendo al sistema nervioso central,
esquelético y sistema cardiovascular. Un tipo de mutacion en la filamina A causa
distrofia valvular mixomatosa ligada a X. No se sabe como la mutacién de estos genes
origina la degeneracion valvular, pero debido a que el entrecruzamiento de la filamina
parece modular la actividad e interaccién del factor transformador del crecimiento beta
(TGF-B) con las proteinas Smads®.

Se ha postulado que uno de los posibles mecanismos de la distrofia valvular
cardiaca podria ser la disrupcion entre la actividad de proteinas Smads con filamina y
la inhibicién de la transformacion endotelial-mesénquima debido a la perturbacion de la
sefalizacién del TGF-B. El fenotipo de la distrofia valvular mixomatosa ligada a X
involucra principalmente la degeneracion de la valvula mitral, que no ocurre en los
defectos congénitos del sindrome de Turner, en el cual los defectos aorticos son mas
frecuentes®.

Otro gen ligado a X que podria contribuir a los defectos cardiovasculares en el
sindrome de Turner es el factor de crecimiento endotelial vascular (VEGF)-D (Xp22.1).
Una hipétesis reciente propone que el VEGF y/o sus receptores o vias de sefalizacion
podrian estar involucrados en multiples aspectos del sindrome de Turner. Este péptido
estd implicado en la linfogénesis, angiogénesis y regulacion de la permeabilidad
vascular. Esta teoria sugiere que los sacos yugulares distendidos causan una fuerte
sobre-expresion del VEGF el cudl entra a la circulacion, la permeabilidad vascular
aumentada resulta en edema fetal e hidrops. También se sugiere que el exceso de
VEGF promueve la fibrosis en el desarrollo de las valvulas cardiacas e impide una

septacion cardiaca normal®.
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1.5 ELECTROFISIOLOGIAY SISTEMA NERVIOSO AUTONOMO

Las mujeres con sindrome de Turner tienen una prevalencia elevada de
anormalidades en la conduccién y repolarizacion electrocardiografica. La desviacion
del eje hacia la derecha, anormalidades en la onda T, conduccion AV acelerada y
prolongacién del intervalo QT corregido son significativamente mas frecuentes en
ninas y mujeres con sindrome de Turner que en mujeres sanas de la misma edad. La
tendencia para prolongacion de QTc y el inicio de taquicardia in Utero, sugiere que
debe de existir un defecto intrinseco en la regulacién autondmica del sistema
cardiovascular en el sindrome de Turner. En las nifias y mujeres se encuentra una
prevalencia elevada de hipertension, independientemente de la presencia de defectos
cardiovasculares o renales. La etiologia se desconoce, pero se ha asociado con

sobreactivacion de los sistemas simpatico y de renina-angiotensina-aldosterona®.

1.6 VALORACION MEDICA EN NINAS CON SINDROME DE TURNER

Es importante contar con un grupo multidisciplinario para proporcionar una

adecuada calidad de vida a las nifias con sindrome de Turner.

a) Evaluacion cardiovascular.

La mayoria de los fetos 45, X0 que son diagnosticados debido a la presencia de
higroma quistico nucal presentan defectos cardiovasculares severos incluyendo
sindrome de ventriculo izquierdo hipoplasico, hipoplasia aértica, interrupcién o CoAo®.
Existe una asociacion entre linfedema fetal y la presencia de VAoB y CoAo en las
ninas sobrevivientes con sindrome de Turner.

Debido a esta asociacién, se ha propuesto la hipotesis de que el linfedema fetal
contribuye a los defectos cardiovasculares en el sindrome de Turner. Se considera
que los vasos linfaticos distendidos afectan el retorno venoso y/o comprimen el
desarrollo del tracto de salida del ventriculo izquierdo originando los defectos
especificos del lado izquierdo incluyendo corazon izquierdo hipoplasico, VAoB y CoAo
debido al bajo flujo de salida y defectos especificos del lado derecho como son vena
cava superior izquierda persistente, conexion andmala de las venas pulmonares y
dilatacion de la auricula derecha debido al incremento en la presién retrégrada por la
obstruccién a la salida del flujo. Sin embargo, esta teoria no explica la presencia de

CC en nifos sin linfedema, sin cuello alado, o aquellos casos con cuello alado sin CC.
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De tal manera que existe la posibilidad de que la insuficiencia de los mismos genes
ligados a X produzcan deterioro en el desarrollo de los linfaticos en algunos pacientes,
defectos cardiovasculares en otros y ambos defectos en otros tantos®.

Miyabara y colaboradores sugirieron que los defectos cardiovasculares en el
sindrome de Turner se debian a defectos primarios de la cresta neural que afectan la
porcion de la aorta derivada del cuarto arco branquial, similar a lo que ocurre en el
sindrome de DiGeorge. Sin embargo, los principales defectos en DiGeorge son
tetralogia de Fallot y tronco arterioso y estos pacientes tienen inmunodeficiencia y
defectos de las glandulas paratiroides no vistos en sindrome de Turner'.

Al momento del diagndstico, todas las pacientes independientemente de la
edad, deben tener una evaluacién cardiovascular que incluya un estudio con
ecocardiograma, aun en pacientes que tengan un ecocardiograma prenatal negativo a
cardiopatia congénita’.

La presion arterial debe monitorearse al menos cada afo. Si existe una
malformacioén cardiovascular, la paciente debe tener un seguimiento por un cardiélogo
pediatra en colaboracion con el pediatra y el endocrindlogo pediatra.

Las pacientes con alguna cardiopatia congénita necesitaran antibiotico profilactico
para endocarditis bacteriana previo a algun procedimiento dental y ante algun otro

procedimiento quirtrgico’.

b) Evaluacion de la anatomia renal.

Las malformaciones congénitas del sistema urinario estan presentes en mas del
30% de las pacientes con sindrome de Turner. Las anormalidades en la rotacién y
doble sistema colector son las mas frecuentes. Por lo tanto, todas las pacientes con

sindrome de Turner deben tener un ultrasonido renal al momento del diagnéstico’.

c) Presién arterial.

La hipertensién arterial es comun en el sindrome de Turner, aun en ausencia de
malformaciones cardiacas o renales. Por lo tanto, la presion arterial debe monitorearse
en cada examen meédico, ademas de la valiosa exploracion de pulsos arteriales en las

cuatro extremidades’ ™.
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d) Funcién endocrinoldgica.

Entre 10-30% de las pacientes con sindrome de Turner desarrollan hipotiroidismo
primario, generalmente asociado con anticuerpos antitiroideos. Frecuentemente, no
existen sintomas clinicos. Los niveles de TSH y T4 total o T4 libre deben medirse al
momento del diagndstico y con intervalos de cada 1-2 afios’. La disgenesia gonadal es
un caracteristica cardinal del sindrome de Turner; 90% de las pacientes van a requerir

terapia de reemplazo hormonal para iniciar su pubertad y completar su crecimiento®.
e) Audicion.

La pérdida de la audicion conductiva y neurosensorial son frecuentes es nifas con
sindrome de Turner. Se encuentran afectados tanto el oido externo, medio e interno.
Los problemas de audicién y las malformaciones del oido se correlacionan con el
cariotipo. Las malformaciones leves del oido externo y la implantacién baja de
pabellones auriculares se presentan en el 30-50% de las pacientes con ST,

La otitis media es extremadamente comun en nifas con sindrome de Turner y
puede progresar a mastoiditis y/o a formacion de colesteatoma. Esto ocurre
particularmente entre el primero y sexto afio de edad, con una incidencia maxima
(mayor de 60%) a la edad de 3 afios. La causa aun es desconocida pero puede
presentarse un retraso en el crecimiento del hueso temporal importante. Es necesario
un tratamiento adecuado para la otitis media y debe evaluarse la necesidad de
colocacion de tubos de ventilacion. Las nifias con talla baja y otitis media de repeticion
deben ser referidas con un endocrindlogo si el sindrome de Turner no ha sido
previamente diagnosticado. La mayoria de las pacientes con sindrome de Turner (50-
90%) tienen pérdida de la audicién de origen neurosensorial. La condicién es
progresiva, sin embargo, lo mas comun es que el problema de audicion se presente a

una edad mas avanzada, lo cual puede originar serias consecuencias sociales’.
f) Vision.

En el sindrome de Turner, el estrabismo ocurre en 18% vy ptosis en 13%. La
evaluacién oftalmolégica debe ser parte del examen médico regular’.
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g) Evaluacion ortopédica.

Las pacientes con sindrome de Turner tienen un mayor riesgo de displasia
congeénita de cadera que puede asociarse a artritis degenerativa de cadera en mujeres
de edad avanzada. Aproximadamente el 10% de las nifias con sindrome de Turner

desarrollan escoliosis, mas frecuentemente durante la adolescencia’.

h) Examen odontolégico.

Una mandibula pequefia o con retrognatia puede contribuir a una mal oclusion y otras
anormalidades dentales. Se debe realizar un examen odontolégico a los 8 anos de
edad’.

i) Linfedema.
Aunque es mas frecuente en nifios pequenos, el linfedema puede ocurrir a cualquier
edad y puede estar asociado con el inicio de terapia con hormona de crecimiento o

estrégenos. La cirugia vascular podria ser necesaria en algunos pacientes’.

1.7 COARTACION DE LA AORTA

La coartacion de la aorta es una de las malformaciones cardiovasculares mas
frecuentes. Consiste en una obstruccion de la aorta que se localiza casi siempre en la
union del cayado adrtico con la aorta descendente, y puede abarcar mayor o menor
extensién del arco adrtico. La estrechez es producto de un pliegue de la capa media
hacia la luz del vaso que crea un gradiente sistdlico'™. La coartacién varia
considerablemente en su anatomia, fisiologia, presentacion clinica, opciones de
tratamiento y prondstico. Por ejemplo, aunque usualmente es una lesion discreta, la
coartacion puede ser un largo segmento de estenosis, puede estar asociada con
hipoplasia de arco adrtico transverso, o puede localizarse a nivel abdominal’.

De acuerdo con sus caracteristicas anatomicas, anomalias asociadas y
comportamiento clinico se han reconocido dos tipos de coartacién de la aorta:

1) Coartacién con estrechamiento tubular e hipoplasia del cayado aodrtico. Se
asocia frecuentemente con otros defectos intracardiacos y siempre se
manifiesta durante el primer afio de vida.

2) Coartacion con estrechamiento localizado. Existe un diafragma que
obstruye la luz adrtica, se asocia en menor frecuencia con otros defectos y

puede pasar inadvertido en etapas tempranas de la vida'®.
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Otra clasificacion es la que se basa en la relacion de la coartacién con el
conducto arterioso; por lo tanto, usamos los términos preductal, yuxtaductal y
posductal con conducto permeable 0 no permeable. La coartacion preductal es la que
tiene mayor incidencia de defectos asociados, la posductal habitualmente es aislada y
la yuxtaductal en ocasiones se manifiesta después del tratamiento quirirgico del
conducto, ya sea por traccion determinada por la sutura o por retraccion del tejido
preductal.

Las anomalias asociada mas frecuentes son VAoB, persistencia del conducto
arterioso (PCA), comunicacion interventricular (CIV) e hipoplasia tubular del istmo. En
menos porcentaje se asocian estenosis aortica a diferentes niveles, defecto septal
atrial, anomalias de la valvula mitral, transposicién de grandes arterias, origen
anémalo de subclavia derecha, etcétera. Una asociacibn o consecuencia que se
manifiesta tardiamente en la etapa de la adolescencia y que es habitualmente grave,
es el aneurisma de las arterias cerebrales, sobre todo de aquéllas localizadas en el
poligono de Willis. La CoAo es la anomalia mas frecuente en el sindrome de Turner'®.

La fisiopatologia de CoAo depende de la importancia de la constriccion, la
presencia o no de circulacidon colateral y su extension, el conducto arterioso y la
localizacién de la coartacion'.

El diagndstico depende del tipo de coartacion. Cuando hay hipoplasia tubular y
defectos septales, el cuadro clinico que predomina es el de insuficiencia cardiaca
precoz. La curva pondoestatural muestra detencion del crecimiento y puede afectar el
desarrollo. El cuadro clinico en este grupo se manifiesta en el primer mes de vida y
determina importante mortalidad. Cuando la obstruccién es aislada, lo habitual es un
cuadro clinico poco sintomatico, pues existe mejor tolerancia, la capacidad para
alimentarse es normal y el cuadro de insuficiencia cardiaca es de aparicion mas tardia
y en ocasiones es precipitado por procesos infecciosos broncopulmonares'®. Debido a
diferencias en la circulacion, el segmento superior del cuerpo adquiere apariencia
atlética, mientras que el inferior se observa longilineo. A la exploracion fisica, un
paciente del primer grupo se encuentra en condicion grave, con palidez de
tegumentos, mala perfusion tisular y diaforesis cefélica. Cuando se asocia cianosis
distal, ésta es habitualmente diferencial y limitada a los miembros inferiores como
resultado de PCA. El precordio es hiperdinamico con impulso enérgico del ventriculo
derecho. La auscultacion depende de los defectos asociados. Existe taquicardia con
ritmo de galope; si hay VAoB se escucha chasquido protosistélico con soplo expulsivo,
y cuando se asocia a CIV se escucha soplo holosistdlico irradiado en barra. En la

regién posterior del térax se puede escuchar el soplo sistélico de la coartacion'.
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Los pulsos femorales estan disminuidos o ausentes al ser comparados con los
miembros superiores. Los pulsos femorales pueden ser palpables y hasta de
intensidad normal cuando la coartacion es posductal, y es a través del conducto que la
pulmonar mantiene el gasto de la aorta descendente. La toma de presion arterial
demuestra diferencia de presion entre los miembros superiores e inferiores,
habitualmente con hipertensién sistélica en los primeros’®.

El electrocardiograma no es tipico de la entidad; en el recién nacido y lactante
muestra habitualmente ritmo sinusal, y la onda P es normal; soélo en el 20% de los
casos hay crecimiento atrial izquierdo; el eje QRS esta desviado hacia la derecha con
crecimiento ventricular derecho y sobrecarga de presion o mixta. El crecimiento del
ventriculo izquierdo depende de las anomalias asociadas y cuando éstas no existen se
desarrolla conforme avanza la edad, aparece hipertension arterial sistémica o ambas'®

El estudio radiolégico muestra cardiomegalia de grado variable que depende de
los defectos asociados. En pacientes escolares y adolescentes, ya se puede observar
la prominencia del boton adrtico. Las indentaciones costales conocidas como el signos

de Réessler aparecen después de los seis afios de edad'®.

Fig. 4. Radiografia PA de toérax de un paciente de 15 afios de edad que muestra

las muescas de Roessler.

FUENTE: Archivo radioldgico del Hospital Infantil de México Federico Gomez.

El ecocardiograma es el método de elecciéon para el estudio de esta
obstruccion, la visualizacion del defecto es clara y el Doppler permite un estudio
cuantitativo y cualitativo adecuado. Lo importante es que la clara visualizacion del
defecto y el uso del Doppler permiten decidir el tratamiento por seguir, ya sea

quirargico o el uso de balon.
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El estudio secuencial de estos pacientes es obligado, y hay que descartar
lesiones asociadas en el corazén izquierdo. El Doppler permite demostrar el patron
tipico del gradiente sisto-diastdlico y también si existe gradiente en otro sitio, como
seria a nivel de la porcién transversa o istmica. El ecocardiograma también permite
valorar la funcion ventricular izquierda sistélica y diastdlica, que se han encontrado en
el preoperatorio y el posoperatorio en algunos pacientes sometidos a tratamiento
quirargico™®.

La resonancia magnética cardiaca ha demostrado ser un método diagnéstico
muy util en la evaluacién de las alteraciones del arco adrtico. En especial, en la
coartacion se puede observar toda la anatomia del arco adrtico y se identifica el sitio
de la estrechez, tanto en posicion sagital como transaxial. Ademas, permite la
valoracion no invasiva del resultado quirurgico o intervencionista, ya que puede revelar
la presencia de reestenosis, hematomas, aneurismas o desgarro grave de la intima'®:

La angiotomografia, puede proporcionar un diagnostico anatdémico excelente en
pacientes con CoAo y anomalias del arco aodrtico. Se realiza muy rapido (tipicamente

en 4 a 5 segundos)’.

Fig. 5. Angiotomografia con reconstruccion 3D, se observa Coartacién de la

aorta circunscrita.

FUENTE: Archivo radioldgico del Hospital Infantil de México Federico Gomez.
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Fig. 6. Angiotomografia con reconstruccion 3D, una vista anterior y una vista

posterior; se observa dilatacién post-coartaciéon de la aorta descendente.

FUENTE: Archivo radioldgico del Hospital Infantil de México Federico Gémez.

Fig. 7. Angiotomografia de un recién nacido con Coartacién de la Aorta

circunscrita critica

FUENTE: Archivo radioldgico del Hospital Infantil de México Federico Gémez
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El tratamiento depende de la edad, del tipo de coartacion y de su repercusion
hemodinamica. Cuando por ecocardiograma se determina que hay cierre del conducto
arterioso y compromiso hemodinamico de importancia, es necesario el uso de
prostaglandina para reabrir el conducto y estabilizar al paciente en previo a la cirugia
urgente. La tasa de mortalidad quirdrgica en lactantes con coartacién compleja tiene
un rango de 2 a 10% y es mayor en el caso de nifios con otras anomalias
intracardiacas®.

El tratamiento quirdrgico en el caso de defectos asociados se puede efectuar
en un tiempo por via anterior en nifios menores de tres meses, y en dos tiempos
cuando no hay las condiciones favorables. En edades mayores, el tratamiento de la
coartacion que habitualmente es aislada se torna electivo y se sugiere efectuarlo antes
de los ocho afios de edad. Es importante recalcar que la presencia de hipertension
arterial sistémica indica la intervencion a cualquier edad'®.

Los procedimientos quirdrgicos actuales incluyen: reseccion de la coartacion
(coartectomia) y anastomosis termino-terminal, aortoplastia protésica, aortoplastia
con colgajo de subclavia, injertos de bypass entre aorta toracica ascendente y
descendente. La tasa de mortalidad de la reparacién quirirgica depende de la edad
del paciente y lesiones asociadas. La mortalidad para reparacion sélo de coartacion en
lactantes y escolares es de 0%, aumenta a 2-10% en nifios con defectos ventriculares
grandes asociados y es aun mayor ante la presencia de lesiones intracardiacas mas

complejas’’.

Fig. 8. Coartectomia con anastomosis termino-terminal

FUENTE: Hugh D. Allen. Heart Disease in Infants, Children, and Adolescents, Moss and Adams’, seventh
edition, 2008; 987-1004.
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En los ultimos tiempos se popularizo el uso de balén para el tratamiento de la
coartacion. Las principales ventajas de este procedimiento son que dilata el area
coartada, no hay hipertension paradojica, disminuye la hipertension arterial sistémica y
puede ser realizado a cualquier edad; ademas, el paciente no es expuesto al riesgo
quirurgico y el tiempo de internamiento es menor. Las complicaciones del cateterismo
se han dividido en tempranas y tardias; las primeras estan relacionadas con la técnica,
ya que puede presentarse sangrado, oclusion arterial transitoria, diseccion de la capa
intima de la aorta, accidentes vasculares cerebrales. De las complicaciones tardias,
las mas significativas son recoartacién y aneurismas de la pared aértica’®.

La recoartacion se ha informado hasta en un 50% de los neonatos con
coartacién sintomética'®. Sin embargo, la incidencia de recoartacién es mayor en los

casos dilatados (57%) que en aquéllos tratados con cirugia (15%)".

1.8 DILATACION Y DISECCION AORTICA

La dilatacion de aorta ascendente ha sido reportada en un 15-30% de las
mujeres con sindrome de Turner. En un estudio se investigd la proporcion del diametro
ascendente/descendente de la aorta, determinando que el 33% de un grupo de 100
adultos con sindrome de Turner tuvieron dilatacién aértica significativa definida por
una proporcion mayor 1.5. Realizaron una comparacion entre mujeres con sindrome
de Turner y un grupo control de mujeres sanas de la misma edad utilizando IRM
cardiaca para medir el diametro adrtico ascendente y descendente a nivel de la arteria
pulmonar derecha. Compararon estatura, indice de masa corporal y superficie de area
corporal y encontraron la correlacién mas cercana con el didmetro adrtico, y por tanto,
normalizaron los diametros adrticos a la superficie de area corporal tanto para
sindrome de Turner como para el grupo control. El diametro de la aorta ascendente
/superficie de area corporal es llamado el indice de tamafio adrtico. A pesar de su
estatura pequena, el diametro adrtico ascendente actual fue similar en sindrome de
Turner y el grupo control, mientras que el diametro adrtico descendente fue
congruentemente mas pequefio en el grupo con sindrome de Turner. El percentil 95
para el diametro aortico ascendente real del grupo control de mujeres sanas fue de 3.4
cm, muy similar a mujeres sanas voluntarias en un estudio previo con IRM. El percentil
95 del indice de tamafio adrtico en controles fue de 2.0 cm/m? y para la proporcién
ascendente a descendente fue 1.5. Notablemente, casi el 10% de las mujeres con
sindrome de Turner excedieron del percentil 95 para el diametro ascendente absoluto;
25% supero el percentil 95 para el indice de tamafo adrtico y 34% excedio del

percentil 95 para la proporcion ascendente a descendente®.
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Sdlo 16% de los pacientes tuvieron dilatacion adrtica tanto con el indice de
tamano aodrtico como para la proporcién ascendente a descendente. En consecuencia,
se recomienda utilizar el indice de tamafio adrtico en base del didmetro adrtico
ascendente y la superficie de area corporal. Existe una correlacion muy estrecha entre
los diametros medidos por IRM y ecocardiograma, asi que una evaluacién por
ecocardiograma con seguimiento es adecuado siempre y cuando se tenga una
adecuada visualizacién de la aorta ascendente®.

La monitorizacion de la dilatacion de la raiz aodrtica debe ser guiada
dependiendo del tipo y la severidad del problema cardiaco de base. Por lo tanto, las
pacientes con factores de riesgo como VAoB, CoAo y estenosis adrtica con o sin
valvula adrtica bicuspide y aquellas con hipertension requieren una evaluacion médica
més estrecha’.

La distensibilidad adrtica se encuentra reducida en el sindrome de Turner y
otros grandes vasos incluyendo arterias carétidas y braquial y parecen tener diametros

aumentados, sugiriendo una vasculopatia general®.

1.9 DISECCION AORTICA EN EL SINDROME DE TURNER

En afos recientes, se ha reportado un alto indice de diseccion aértica en
sindrome de Turner, incluyendo pacientes sin factores predisponentes™. El riesgo de
disecciéon aortica en pacientes con VAoB es cinco a nueve veces mayor que en la
poblacion general. Aun posterior al reemplazo valvular de una VAoB, existe un factor
de riesgo fuerte para diseccion adrtica subsecuente’.

La diseccidn usualmente inicia en la aorta ascendente, con pocos casos
reportados de diseccion tipo B en pacientes operados de coartacién aédrtica o
intervencion endovascular. El rango de edad de presentacion para la diseccién
espontanea es de 25 a 60 anos. Desafortunadamente el diagndstico no se realiza a
tiempo en muchas mujeres con sindrome de Turner y la mayoria de los casos son

fatales®'.

En un estudio de 45 casos con sindrome de Turner y diseccién aortica, se
encontré que el 10% de los casos no tenia VAoB o hipertension (todos los casos
pediatricos fueron postquirdrgicos con rotura o diseccién relacionada con la cirugia).
Mientras que la VAoB e hipertension arterial son los principales factores de riesgo, la
diseccion relacionada con estas patologias ocurre mucho mas tarde en la vida de la

poblacién general®.
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No se sabe si la dilatacion de la aorta ascendente precede o predice la
diseccion adrtica en el sindrome de Turner. EI umbral de 5.5 cm para la poblacion
general y de 5 cm para pacientes con sindrome de Marfan se utilizan como guia para
la intervencion “profilactica” para reemplazar o estabilizar el segmento dilatado. Sin
embargo, las mujeres tienen una posibilidad mayor para diseccion y muerte se ha

sugerido la intervencién con un diametro de 4.5 cm?®

En un estudio realizado durante un promedio de 3 anos, se reportaron 3 casos
de diseccion adrtica entre 158 pacientes asintomaticas con sindrome de Turner. Esto
traduce una incidencia de 618 casos por 100,000 pacientes con sindrome de Turner
comparado con 6 por 100,000 mujeres sanas. Las mujeres que se analizaron se
encontraban en su 4? década de la vida y tenian diametros adrticos en un rango de 3.7
a 4.8 cm. Se enviaron con un cardioélogo cercano a su hogar, pero con menos de 5 cm
no se consideraron candidatas a intervencion profilactica. El 25% de las mujeres con
diametro adrtico ascendente mayor a 3.5 cm y 33% de las mujeres con indice de
tamafo aodrtico mayor a 2.5 cm/m2 experimentaron diseccion adrtica dentro de los 3
afios de seguimiento. Por consiguiente, el percentil 95 del indice de tamafio adrtico
superior al limite de 2 cm/m2 para la aorta ascendente determinado por IRM, TAC o
ecocardiograma es un punto de referencia razonable®. Las pacientes con una
dilatacion aortica leve requiere de una evaluacion seria cada 6 a 12 meses
dependiendo del tamafo de la aorta y el grado de crecimiento. Si una mujer con
sindrome de Turner tiene una indice de tamafo adrtico mayor de 2.5 cm/m2 debe
tener una evaluacion para una intervencion profilactica. Evidentemente, se necesitan
mas estudios para determinar si un beta bloqueador o los inhibidores del sistema
renina angiotensina pueden prevenir o retardar la dilatacion adrtica en pacientes con
sindrome de Turner y si la cirugia profilactica puede reducir la incidencia de diseccion

y ruptura adrtica’.

Virginia P Sybert, en 1998 publicé 3 casos de diseccion adrtica de un total de
136 pacientes con Sindrome de Turner y anormalidades cardiovasculares. En el
primero, fue de origen traumatico, en el segundo ocurrié en el sitio de reparaciéon de
una coartacion y el tercer paciente tenia hipertensién de larga evolucién con obesidad

maligna®.
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Allen y colaboradores, evaluaron 28 nifias con sindrome de Turner por
ecocardiograma y compararon los diametros de raiz aortica con un grupo control de
nifias con superficie de area corporal similar. El promedio de edad del grupo control
fue de 4.7 afios mas jovenes. Un grupo control con edad similar no fue evaluado.
Aunque el promedio de diametro adrtico en las pacientes con sindrome de Turner fue
significativamente mayor que aquél del grupo control (2.59 +- 0.26cm y 2.24 +- 0.25
cm, respectivamente, P= < .001), sin embargo, el diametro de las raiz adrtica de las

pacientes con sindrome de Turner se encontré atn dentro de los limites normales®.

Si en la evaluaciéon cardiovascular inicial no se encuentran datos compatibles
con una cardiopatia congénita, se debe repetir la exploracion fisica cardiovascular y un
ecocardiograma, con particular atencion en la raiz adrtica, con seguimiento durante la
adolescencia (12 a 15 afios de edad)'. Si se encuentra ensanchamiento de la raiz
aodrtica, el cardidlogo debe realizar ecocardiogramas de seguimiento basado en la

severidad de la dilatacion presente.

Cuando la imagen en el ecocardiograma es deficiente, las imagenes por
tomografia computarizada o por resonancia magnética proveen imagenes de mejor
calidad. Sin embargo, las dos modalidades pueden no ser directamente comparables
debido a las diferencias técnicas entre la dos, incluyendo el limite de deteccion, punto
de vista y habilidad del operador'. Una IMR con gadolino produce una clara
visualizacion del arco adrtico completo lo que permite la identificacion de anomalias
clinicamente silentes tales como elongacion del arco adrtico transverso en al menos
50% de los pacientes con sindrome de Turner. Asi mismo, una IRM es excelente para
la deteccién de conexion andmala de venas pulmonares y de persistencia de vena
cava superior izquierda. Los defectos de septum a nivel auricular o ventricular no son

comunes en sindrome de Turner y usualmente no requiere correccién quirdrgica®.

En un estudio realizado por Vincent B. Ho et al, a un total de 85 adultos con
sindrome de Turner y 27 mujeres adultas sanas, se les realizo una angiografia por
resonancia magnética 3D con gadolinio, encontraron elongacion del arco transverso
(49%), coartacion adrtica (12%) y arteria subclavia derecha aberrante (8%). Las
anomalias venosas fueron prominentes, incluyendo vena cava superior izquierda
persistente (13%) y retorno venoso pulmonar anémalo parcial (13%). El cuello alado y
el incremento del diametro toracico antero-posterior fueron predictores confiable para

anomalias venosas o arteriales *.
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La presién arterial debe ser monitorizada cuidadosamente en pacientes con
dilatacién de la raiz aértica’. Hasta el momento, los datos son inadecuados para
recomendar profilaxis de rutina con medicamentos beta bloqueadores, sin embargo,
esta terapia podria ser adecuada para pacientes con dilatacion aodrtica significativa,

como ocurre en el sindrome de Marfan'.

En el estudio retrospectivo de Claus Hojbjerg y cols., encontraron que la edad
promedio en la que se presento diseccion de aorta en 18 mujeres fue de 35 afios; con
un rango de 18 a 61 afios. Al menos un ecocardiograma fue realizado en 10 de 18
pacientes antes de iniciar la enfermedad aguda y mostraba signos de enfermedad
cardiaca congénita, como VAo0B, dilatacion de la raiz adértica, o CoAo en la mayoria de
las pacientes. Hipertension arterial se presento en 5 de 18 pacientes. Concluyen que
las pacientes con Sindrome de Turner requieren un protocolo de seguimiento para

mejorar su prondstico’’.

28



2.0 PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

Las pacientes con sindrome de Turner presentan una cardiopatia congénita
asociada en el 17 al 45% de los casos. Las anormalidades cardiovasculares tipicas
incluyen al lado izquierdo del corazon. Sin embargo no existe en nuestro medio ningun
estudio que muestre la frecuencia y tipo de cardiopatias congénitas en nifias con
sindrome de Turner y desconocemos el tipo de tratamiento que ha requerido este
grupo de pacientes asi como la evolucion y el estado clinico después de varios afios

de seguimiento.

Por otro lado, la ausencia de un protocolo de diagnéstico y seguimiento de
nifias con sindrome de Turner contribuye a un retraso en el diagnéstico de este
sindrome genético y de las anomalias asociadas que condiciona una reduccién en la

sobrevida.

Por lo anterior, el presente trabajo busca resolver las siguientes preguntas de

investigacion:

1.- ¢Cudles son las cardiopatias congénitas que predominan en las pacientes

con Sindrome de Turner en el Hospital Infantil de México Federico Gomez?

2.- ¢Cudles han sido las opciones de tratamiento en las nifias con sindrome de
Turner en nuestro Hospital y cual es el estado clinico actual después de varios

afios de seguimiento?

3.- ¢Cual es el protocolo de diagndstico y seguimiento indicado en casos con
Sindrome de Turner?

Pretendemos que las respuestas a estas interrogantes aporten al médico
general y pediatra informacion Util que le permita identificar tempranamente los casos
con sindrome de Turner asi como las principales cardiopatias congénitas y contribuir a

mejorar su pronostico.
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3.0 JUSTIFICACION

Los defectos congénitos asociados al sindrome de Turner pueden producir un
efecto profundo en su calidad de vida. Muchas veces tanto el diagnostico de sindrome
de Turner como el de la cardiopatia acompanante pasan desapercibidas con la grave
consecuencia de privarlas de las intervenciones dirigidas a prevenir la morbilidad
asociada. Aunque la talla baja es la caracteristica clinica mas frecuente, el aspecto
clinico mas serio de este sindrome se debe a las anomalias cardiovasculares
congeénitas que pueden ser tan severas como la coartacion de la aorta (CoAo) vy la

diseccion aodrtica en la edad adulta®.

En el presente trabajo de investigacion damos a conocer las caracteristicas
clinicas encontradas en las pacientes con Sindrome de Turner y Cardiopatia congénita
del Hospital Infantil de México Federico Gomez; ademas hacemos una propuesta de
abordaje y seguimiento de nifias con sindrome de Turner que permitan realizar un
diagnéstico temprano y otorgar un tratamiento oportuno que contribuya a disminuir la

morbi-mortalidad por esta causa en nuestro medio.

Finalmente, la informacién proporcionada podra servir de base para dirigir

investigaciones futuras de Cardiopatias Congénitas asociadas al Sindrome de Turner.
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4.0 OBJETIVOS

1. OBJETIVO GENERAL
1.1 Conocer la frecuencia y tipos de cardiopatia congénitas en nifias con
Sindrome de Turner atendidas en el Hospital Infantil de México Federico
Goémez de 1990 a 2008, y comparar nuestros resultados con los datos

reportados en la literatura internacional.
2. OBJETIVOS ESPECIFICOS
2.1 Analizar las caracteristicas clinicas que se presentan con mayor frecuencia

en las pacientes con sindrome de Turner.

2.2 ldentificar la edad al diagnostico de la cardiopatia congénita en las

pacientes con sindrome de Turner.

2.3 Analizar las formas de tratamiento de la cardiopatia congénita.

2.4 lIdentificar las principales complicaciones asociadas a las formas de

tratamiento de la cardiopatia congénita.

2.5 Determinar las principales causas de mortalidad en las pacientes con
Sindrome de Turner y cardiopatia congénita.

2.6 Valorar el estado clinico actual.

2.7 Proponer un protocolo de diagndstico y seguimiento de nifias con sindrome

de Turner.
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5.0 MATERIAL Y METODOS

5.1 DISENO DEL ESTUDIO

Estudio observacional, descriptivo.

5.2 UNIVERSO DE TRABAJO

Todas las pacientes del Hospital Infantil de México Federico Gomez con diagndstico

clinico y con cariotipo de Sindrome de Turner en el periodo de 1990 a 2008.

5.3 DISENO ESTADISTICO

Se utilizé el programa SPSS version 15 para Windows. Se realizd estadistica

descriptiva. Los resultados se muestran en valores absolutos y porcentajes. Se

utilizaron medidas de tendencia central.

5.4 EUENTE DE INFORMACION

Expedientes clinicos del archivo del Hospital Infantil de México “Federico Gomez”; de
los cuadles se investigd la siguiente informacion: nombre, registro, fecha al diagnéstico
de la cardiopatia congénita, caracteristicas clinicas, fecha de tratamiento, tipo de
tratamiento, complicaciones principales, estado clinico actual, principales causas de

muerte.

5.5 CRITERIOS DE INCLUSION

- Pacientes femeninos con diagndstico clinico y citogenético de Sindrome de

Turner y cardiopatia congénita.

5.6 CRITERIOS DE EXCLUSION

- Pacientes que no cumplieron los criterios clinicos y por cariotipo para el

diagnostico de Sindrome de Turner.
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6.0 RESULTADOS

En el Hospital Infantil de México Federico Gomez (HIMFG), durante el periodo
de 1990 a 2008 se atendieron 70 pacientes con sindrome de Turner; veinticuatro de

ellas presento alguna Cardiopatia Congénita (33.3%).

La edad al diagndstico de la CC fue de 7 dias a 6.7 afios con una mediana de 9
meses (Percentiles: 25; 2 meses, 50; 9 meses y 75; 80 meses). Las 24 pacientes
tuvieron diagnéstico confirmatorio de sindrome de Turner por cariotipo teniendo

cariotipo 45,X0 veintiun pacientes y 45,X/46,XX tres.

Las CC encontradas en las pacientes se muestran en la Fig. 1 y fueron: CoAo
en 20 (83,3 %) que fue yuxtaductal circunscrita en 13 casos (65%), asociada a
hipoplasia del istmo en 5 (25%) y con hipoplasia del istmo y del arco transverso en 2
(10%). El gradiente de obstruccion en el sitio de la CoAo fue de 38 a 80 mmHg (m: 42
+ 9 mmHg). Dos pacientes tuvieron displasia valvular con gradiente de estenosis leve
(8,3%) y una paciente tuvo una comunicacion interventricular (CIV) pequefa (4,2%).
Once pacientes tuvieron al menos una CC asociada (45,8%): PCA en 6, VAoB en 5;

con gradiente de estenosis leve en una y estenosis mitral leve en otra (Fig