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FRECUENCIA DE ANORMALIDADES CARDIOVASCULARES
DIAGNOSTICADAS POR RESONANCIA MAGNETICA EN NINAS CON
SINDROME

RESUMEN

El sindrome de Turner es una patologia ocasionada por la pérdida de uno de los
cromosomas X. Incidencia de 1 por cada 2000 a 1 por cada 2500 entre mujeres.
Dentro de las alteraciones asociadas que se encuentran de manera frecuente en
estas pacientes son las anomalias cardiovasculares, presentes del 15 hasta el
45% de las pacientes estudiadas postnatalmente.

Los defectos cardiacos mas frecuentes son; valvula aodrtica bicuspide, coartacion
de la aorta, disecciébn de la aorta, dilatacion de la aorta, defectos septales
ventriculares, retorno venoso pulmonar anémalo. El ecocardiograma ha sido una
herramienta diagnéstico que permite evaluar las caracteristicas estructurales del
corazon, asi como la funcion valvular. Es usualmente efectivo en lactantes y nifios.
Pero es limitado en nifias grandes y adultos debido a que la visualizacién directa,
por la pared toracica, obesidad y deformidad asociada del torax.

La Resonancia Magnética Nuclear (RMN) se ha visto que resuelve estos errores
en el diagnostico y ha sido ampliamente utilizada y recomendada para nifias
mayores y adultos con Sindrome de Turner Actualmente en México no esta
establecido dentro de los guias y protocolos de estudio de sindrome de Turner, el
uso de la RMN como parte del seguimiento de las anormalidades cardiovasculares
en México, a pesar de considerarse el mejor método de imagen fuera del periodo
neonatal, por lo cual es importante realizar protocolos de investigacion para
determinar la utilidad de este estudio y tener sustento para incluirla como parte
esencial en el estudio de las pacientes con sindrome de Turner.

Metodologia

Objetivo: Describir la frecuencia de las anormalidades cardiovasculares en
pacientes con sindrome de Turner del Instituto Nacional de Pediatria
diagnosticada mediante RMN. Poblacion estudio: Nifias con sindrome de Turner
de 9 a 18 afios del servicio de endocrinologia del Instituto Nacional de Pediatria.
Criterios de inclusién y exclusion: nifias con sindrome de Turner con RMN:
angiografia. Metodologia: Se obtuvieron 62 nifias con Turner de ellas 48 mayores
de 8 afios, 27 de ellas con RMN. Mediante SPSS se obtuvieron frecuencias de
anomalia cardiovascular y cariotipo. Resultados: el 59.3% tiene cariotipo 45,X, la
edad al diagnéstico mas frecuente fue al afio de edad y a los 8 afios. El 37 % tiene
anomalia cardiovascular. El 25.9% tiene coartacién aértica. EI 100% de las nifias
con coartacion aodrtica tiene cariotipo 45,X. La frecuencia de anomalia
cardiovascular por RMN fue del 59.3%. Conclusiones: Entre la poblacion de nifias
de 9 a 18 afios del INP no hay anomalias vasculares, reportadas por RMN. Sin
embargo la literatura recomienda el seguimiento de estas nifias realizando RMN
cada 5 a 10 afios.



PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

ANTECEDENTES

Como definicion el sindrome de Turner, es aquel que resulta de la completa o
parcial monosomia del cromosoma X, (Bondy 2008), tiene una incidencia de 1 por
cada 2000 a 2500 entre mujeres, fue descrito por primera vez por Henry Turner en
1938 como un sindrome de infantilismo, cuello alado congénito y cubitus valgus
ocasionado por la ausencia parcial o completa del cromosoma X. (Hsu 2008).

Es un desorden cromosémico comun que afecta a 1 de cada 2500 recién nacidas
mujeres. (Ho, 2004). El sindrome de Turner es la Gnica monosomia no pura
compatible con la vida. (Bondy 2008). Y de hecho se considera que cerca del 99%
de los fetos con monosomia X pura mueren en el primer y segundo trimestre.

Esta anomalia se denota como cariotipo 45,X como oposicién al cariotipo usual
femenino 46,XX. Puede haber variaciones en el cariotipo y muchos pacientes con
Sindrome de Turner se presentan como mosaicos, lo que significa que tienen
células con mas de un cariotipo y ocasionalmente contiene material cromosomico
Y. (Nijs 2014). En el 50-60% de los casos se demuestra una monosomia o0
ausencia completa de un cromosoma X (45,X), en un 20% de los casos se
encuentra alteraciones estructurales en un cromosoma X (monosomia parcial
como deleciones mayores, microdeleciones, isocromosomas 0 cromosoma en
anillo, mientras en el 20% restante son pacientes con la presencia de dos o mas
lineas celulares derivadas del mismo cigoto (mosaicismos) y en al menos una de
ellas existen alteraciones numéricas o estructurales de un cromosoma X.

Este sindrome tiene manifestaciones fenotipicas caracteristicas y se asocia a
anomalias en diferentes 6rganos como del sistema renal, cardiovascular, linfatico
etc.

Las anomalias congénitas del sistema cardiovascular se han asociado
predominantemente con el cariotipo 45X. Algunas teorias sugieren que la

obstruccion linfatica central in Gtero pueden contribuir al desarrollo de estas
malformaciones. Asi la variabilidad fenotipica dentro de las nifias con sindrome de
Turner depende del cariotipo, y con respecto a las anomalias cardiovasculares
esta situacion también ha sido relacionada.

ANOMALIA CARDIOVASCULAR

Una de las caracteristicas mas importantes del sindrome de Turner es la anomalia
del sistema cardiovascular, el cual esta afectado en el 75% de los fetos con
sindrome de Turner, lo que lleva a una mortalidad significativa temprana a nivel
embrionario.



La frecuencia de anomalias cardiovasculares en Sindrome de Turner se reporta
del 23 al 45%. Ha ido cambiando la incidencia y esto se atribuye a los métodos no
invasivos usados para screening y el tipo de lesiones que pueden describir.
(Ho,2004).

La frecuencia de anomalias congénitas del sistema cardiovascular aumenta en las
nifias con cariotipo 45,X. Se ha reportado que el tipo de cardiopatia se puede
asociar a un cariotipo especifico.

Ademas de las cardiopatias congénitas detectadas en periodo neonatal o en la
infancia temprana, se pueden presentar anomalias cardiovascular que se van
desarrollando de forma progresiva y se pueden manifestar a edades mas tardias,
ya sea en la adolescencia o en la etapa de adultez temprana, por eso la necesidad
de hacer screening en dos momentos de la vida, en lugar de Unicamente cuando
se hace el diagnéstico.

Por lo anterior en cada paciente con sindrome de Turner se deben tener estudios
de imagen para el diagnostico de anomalias cardiovasculares, generalmente

ecocardiograma para nifios pequefios y Resonancia Magnética para adolescentes
y adultos, o bien la RMN en todos los pacientes cuando se pueda hacer sin
sedacion. (Marshal 2010).

Utilizando el ecocardiograma y resonancia magnética nuclear Dawson-Falk y
colaboradores reportaron una prevalencia del 45% de lesiones cardiovasculares,
siendo las mas frecuentes (Kyung 2011):

o Valvula adrtica bicuspide 30% o Coartacion de la aorta 15.7% o Elongacion del
arco transverso 39.2% o Vena cava superior izquierda persistente 7.8% o Valvula
aortica bicuspide o Arteria subclavia derecha aberrante 5.9% o Anomalia parcial
del retorno venoso pulmonar.15.7% o Dilatacion adrtica

Valvula adrtica

Las anormalidades cardiovasculares congénitas mas frecuentes son valvula
aortica bicuspide con una prevalencia del 13 al 34% reportado en un estudio
Italiano. Sin embargo la prevalencia de estas alteraciones varia dependiendo de la
poblacién en estudio.

La presencia de anormalidad en la valva adrtica es usualmente silenciosa
clinicamente en paciente jovenes y se detecta solamente como resultado de
screening. El riesgo asociado con valva adrtica bicUuspide en paciente con
sindrome de Turner es probablemente similar a aquellos casos no sindromaticos.
La valva anormal aumenta el riesgo de endocarditis y con el tiempo, puede
deteriorarse y volverse clinicamente significativa con estenosis adrtica o
regurgitacion. La valva adrtica bicuspide se asocia con anormalidades de la pared

de la aorta, incluyendo dilatacion de la aorta ascendente, formacion de aneurismas



y diseccion aértica. Presentandose en la etapa de la adolescencia y posterior, por
lo cual se debe dar seguimiento en la pacientes con valvula aértica aunque no
haya repercusion en la nifiez. (Carolyn 2007)

Coartacion de la aorta

La prevalencia de coartacion de la aorta en Sindrome de Turner es del 12 % lo
cual es 400 veces mas frecuente comparado con la poblacion general (prevalencia
de 0.35 por cada 1000 nacido vivos).

Puede estar presente desde el nacimiento y manifestarse como choque
cardiogénico y requerir tratamiento quirdrgico de urgencia, pero puede presentarse
durante la nifiez con datos clinicos como claudicacion e hipertension. (Choong
2014)

Anomalias vasculares

Las anomalias cardiovasculares llevan a complicaciones como diseccién de la
aorta y dilatacion, las cuales estan relacionadas al aumento de la tasa de
mortalidad en el Sindrome de Turner. (Hee 2013)

El sindrome de Turner también se ha asociado con anomalias venosas y
arteriales, como retorno pulmonar venoso andmalo y pseudocoartacion de la
aorta, arteria subclavia derecha aberrante, vena cava superior izquierda y retorno
venoso pulmonar anémalo. (Ho, 2004)

Ostberg y colaboradores describen una vasculopatia generalizada en Sindrome de
Turner caracterizada por adelgazamiento de la intima media de la pared de los
vasos sanguineos. (Siberbach 2007)

Dilatacién de la aorta

La dilatacion de la aorta y las anormalidades vasculares se han encontrado
también en individuos asintomaticos sin factores de riesgo predisponentes, pero la
prevalencia es aun desconocida. (Mazzanti 2012).

La presencia de anormalidades vasculares (elongacién del arco transverso, vena
cava superior, etc) incrementa el riesgo relativo de dilatacién de la aorta mas de 2
veces.

El diametro de la raiz aortica se ha asociado de forma significativa con el
engrosamiento del ventriculo izquierdo , (didmetro mayor de 2.1 cm/m2). Los
pacientes con diametro de aorta ascendente que indican dilatacién ligera-
moderada (>2 cm/m2) requieren de vigilancia con estudios de imagen cada 6-12
meses.

Los pacientes con diametro de aorta ascendente >2.5 cm/m2 que tiene alteracion
de valvula aértica o coartacion de aorta y/o hipertension, se encuentran en riesgo



elevado de complicaciones adrticas, por lo que se requiere considerar intervenciéon
profilactica. (Matura 2007)

La mayor preocupacion en sindrome de Turner es en relacion a la dilatacion de la
aorta y la diseccion, o ruptura en individuos relativamente jovenes. La diseccion de
la aorta aneurisméatica es usualmente asociado con factores de riesgo adicional
incluyendo valva adrtica bicuspide u otras anormalidades de la valvula aodrtica,
coartaciéon o dilataciéon de la aorta, e hipertension sistémica. La hipertension
sistémica es comun en sindrome de Turner y puede ser el principal factor de
riesgo para la dilatacion y diseccion de la aorta. (Carolyn 2007)

Parece que hay en las pacientes con sindrome de Turner una dilatacion
generalizada de los vasos mayores, incluyendo la arteria braquial y carétida. La
deficiencia de estrégenos contribuye al adelgazamiento de la intima media y altera
la dindmica de la pared arterial pero no incrementa el calibre de los vasos.
(Carolyn 2007)

El conocimiento de que la aorta en pacientes con Sindrome de Turner esta
alargada incluso en ausencia de factores de riesgo para malformacion cardiaca o
hipertension sistémica, ha permitido la sugerencia por Consenso que la aorta en
pacientes con Sindrome de Turner debe ser monitorizada, por Resonancia
Magnética cada 5 a 10 afios. (Siberbach 2007)

En las pacientes con dilatacion de la aorta se debe considerar el empleo de
angiotomografia o angioresonancia, pudiendo emplearse ecocardiografia
transtoracica si la calidad de la imagen es adecuada. (Bondy 2008)

En todas las pacientes con ST que tienen alteraciones adrticas y/o dilatacién se
recomienda: vigilancia cardiovascular estrecha, educacion del paciente y
familiares respecto a los signos y sintomas de la diseccion aértica y control de la
presion arterial (evaluar inhibidor de la enzima convertido de angiotensina o beta
bloqueadores) (Davenport 2010)

Diseccion de la aorta

Se estima que la incidencia de la diseccion adrtica en pacientes con ST es de 36
por cada 100000 paciente con Turner, comparada con una incidencia de 6 por
100000 en la poblacién general. (Bondy 2008)

La diseccién adrtica se presenta habitualmente en la aorta ascendente (2/3) es un
evento frecuentemente fatal ocurre en el 1 a 2% de la poblaciébn con ST y
usualmente es precedido por la dilatacion de la aorta. La diseccion ocurre

relativamente temprana en la vida, y se puede presentar a pesar de haber tenido
un estudio inicial normal. (Marshal 2010)



Se ha encontrado que en el 90% de los casos reportados con diseccion de la
aorta, habia factores de riesgo asociados como: malformacion cardiaca (valvula
aortica bicuspide, o coartaciéon de la aorta), hipertension sistémica o ambos,
cariotipo 45, X y embarazo. Hirst reporta que entre los pacientes con diseccién
aortica del 9 al 23% tuvieron coartacion de la aorta, 23-42% tiene valvula adrtica
bicuspide y 63% hipertension. El otro 10% de los casos no tienen factores de
riesgo conocidos. (Siberbach 2007)

Para definir el perfil clinico de los individuos con Sindrome de Turner en riesgo
para diseccidon adrtica, se ha establecido el “Registro Internacional de Diseccion
de la Aorta”. En el cual se considera esencial vigilar alteraciones en la valvula
aortica, el didmetro de la raiz adrtica y tratar de forma correcta la hipertension
arterial sistémica en el paciente con ST, con el fin de minimizar el riesgo de
diseccidén adrtica. (Sachdev 2008)

Arco aortico transverso

Casi el 50% de las pacientes con sindrome de Turner tienen una angulacion
inusual y elongacion del arco aértico llamado arco transverso elongado. Por si
mismo el arco transverso elongado no parece ser clinicamente significativo, pero
puede ser reflejo de anormalidad en la pared adrtico propensa a la dilatacion y por
consiguiente diseccion. Anormalidades vasculares adicionales encontrados en la
RMN angiografica mostro conexién parcial anormal pulmonar y persistencia de
vena cava superior izquierda, afectando al 13% comparando con el 1% de la
poblacion general.

Retorno venoso pulmonar anémalo

La conexidn parcial andmala de venas pulmonares frecuente involucra a la vena
pulmonar superior izquierda, que es menos comun comparando con la

presentacion del lado derecho presente en la poblacién general, lo que hace mas
compleja su deteccion por ecocardiografia. Este defecto puede ser significativo
pero depende del grado de cortocircuito izquierdo-derecho.

Las complicaciones cardiovasculares representan la causa principal de la
mortalidad temprana. La mortalidad incrementa debido a problemas estructurales
y enfermedad isquémica. (Schoemaker MJ, 2008) de las cuales con mayor
gravedad son coartacion de la aorta y diseccion de la aorta. (Ho, 2004).

n



DIAGNOSTICO DE ANORMALIDADES CARDIOVASCULARES

SCREENING CARDIOVASCULAR Y ALGORITMO DE LA MONITORIZACION

Screening: Todas las pacientes al diagndstico

» Evaluacion por un cardiélogo con experiencia en cardiopatia congénitas

» Examen fisica incluyendo presion arterial de las 4 extremidades ¢ Estudio de
imagen del corazén, valvula adrtica, arco adrtico y venas pulmonares o
Ecocardiograma es usualmente adecuado para lactantes y niflas. 0 RMN y
ecocardiograma para niflas mayores y adultos o Electrocardiograma

Monitoreo: El seguimiento depende de la situacion clinica

» Para paciente con sistema cardiovascular aparentemente normal y presion
arterial normal para edad

o Reevaluacién con imagen en etapas especiales:, transicion a una clinica de
adultos, antes o en el embarazo, al diagndstico de hipertension. Nifias que solo
tiene ecocardiograma se les debe realizar Resonancia Magnética Nuclear cuando
son lo suficiente grandes para cooperar con el procedimiento, cada 5 a 10 afios

e Para paciente con patologia cardiovascular, tratamiento y monitorizacion de
determinada cardiopatia

El screening para el diagnéstico de anormalidades cardiovasculres debe incluir
ecocardiograma de dos dimensiones y con color Doppler, en el contexto de
realizar un examen basal. El ecocardiograma posnatal debe ser valorado por el
cardi6logo pediatra en todos las nifias con diagnostico de sindrome de Turner
incluso en aquellas que tengan un ecocardiograma fetal aparentemente
normal.(Carolyn 2007)

La Ecocardiografia es la primera modalidad para el diagnéstico de cardiopatias
congénitas, la cual puede provee un excelente visibn de la anatomia
cardiovascular relevante, del flujo y de la funcion. (Bronw 2011)

El ecocardiograma es usualmente efectivo en lactantes y nifios pero es limitado en

nifias grandes y adultos asociado a defectos en la pared toracica u obesidad. Es
esencial que todas las valvulas adrticas sean claramente visualizadas para excluir
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anormalidades significativas. Si el ecocardiograma es inadecuado, la tomografia
axial computarizada o la Resonancia Magnética Nuclear deben llevarse acabo en
centros con experiencia en estas técnicas y debe visualizarse la pared aoértica
adecuadamente y proveer informacién adicional importante sobre las arterias de
pequefio calibre asi como el arco aértico distal y aorta descendente. Todos los
individuos con ST deben tener una RMN cuando la edad permita realizar el
estudio sin sedacién. Esto debe llevarse acabo en un centro apropiado. Si los
nifos mas pequefios ameritan de estudios de imagen adicional se les debe
realizar RMN a pesar de necesitar sedacion. (Carolyn 2007)

Olivieri y colaboradores reportaron que en un 23% el ecocardiograma
transtoracico no fue adecuado para describir las anomalias cardiovasculares.
(Oilviere 2013)

Las guias para la evaluacion y el tratamiento de pacientes con Sindrome de
Turner incluyen Resonancia Magnética en adicién al ecocardiograma para el
seguimiento cardiovascular.

Técnicas de imagen como la Resonancia Magnética Nuclear ha revelado la
presencia de anormalidades vasculares (AV). Las AV frecuentemente coexisten e
interactian con el incremento del riesgo de muerte prematura en el adulto.
(Mazzanti 2012).

La resonancia magnética como método de screening en individuos asintomaticos
con sindrome de Turner han identificado una alta prevalencia de anormalidades
cardiovasculares. (Carolyn 2007)

La RMN se ha convertido en el estandar de oro de las imagenes modalidad no
invasiva. Provee imagen en 3D, que es lo mejor para la evaluacion del ventriculo
derecho, el tronco de la arteria pulmonar, medidas de la funcion ventricular,
fraccion de regurgitacion, y volumen sistolico. Ademas permite evaluar lo
siguiente:

o Evaluacion de la morfologia cardiovascular o Evaluacién de la funcién
ventricular o Evaluacion del flujo. (Browne 2011)

Las anormalidades que se observan en la RMN y que no se visualizan en el
ecocardiograma son: elongacién del arco aértico transverso, arteria subclavia
derecha aberrante, y retorno venoso parcial de la arteria pulmonar. (Marsha 2010)
En la coartacién de la aorta a RMN es Util en los casos donde la coartacion no se
defina por completo debido a la pobre ventana acustica y cuando la coartaciéon es
atipica y compleja. (Browne 2011).

Recientes mejoras en la angio-resonancia magnética, han permitido la
visualizacion de la anatomia arterial y venosa sin los riesgos de la angiografia.
(Ho, 2004)

En la coartacion de la aorta la RMN es util en los casos donde la coartacién no se
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defina por completo debido a la pobre ventana acustica y cuando la coartacién es
atipica, compleja. (Browne 2011).

Las técnicas actuales aumentan la posibilidad de proveer un prondstico para la
etapa de adultos y en particular antes de considerar embarazarse. (Mazzanti
2012).

Ademas en el periodo preoperatorio, la Resonancia Magnética provee informacion
adicional en el paciente pediatrico que tiene una pobre ventana acustica o cuando
se requieren de detalles adicionales. En el periodo posoperatorio, los objetivos del
estudio de imagen es evaluar la funcion valvular, ventricular y el estado de los
injertos, conductos, deflectores, para deteccién temprana de complicaciones y
para determinar el tiempo de intervencién quirdrgica. (Bronwe 2011)

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

El sindrome de Turner es una patologia ocasionada por la pérdida de uno de los
cromosomas X. Afecta al 3% de todos los fetos mujer y ocurre con una incidencia
de 1 por cada 2000 o 2500 entre mujeres. Siendo una de las cromosomopatias
mas frecuentes.

Dentro de las alteraciones asociadas que se encuentran de manera frecuente en
estas pacientes son las anomalias cardiovasculares, presentes del 15 hasta el
45% de las pacientes estudiadas postnatalmente, esta variacion en la incidencia
se atribuye a los diferentes métodos usados para el screening y los tipos de
lesiones que pueden caracterizar. (Bo, 2004).

Los defectos cardiacos més frecuentes son; valvula aodrtica bicuspide, coartacion
de la aorta, disecciébn de la aorta, dilatacion de la aorta, defectos septales
ventriculares, retorno venoso pulmonar andémalo. Clasicamente se consideraba
gue la coartacion de aorta era la cardiopatia mas comdn en las paciente con
sindrome de Turner. Sin embargo este concepto tiene el sesgo derivado de la
dificultad para la deteccion de la enfermedad leve de la vélvula aértica, asi como el
defecto de la pared de la aorta, dilatacion adrtica y de otras alteraciones
vasculares. La edad de presentacién de estas anomalias, varia dependiendo de la
alteracion, pudiendo ser progresivas y presentarse incluso hasta la adultez o al
momento de padecer un evento catastréfico con diagndstico tardio sin oportunidad
de tratamiento, por lo que se requiere la evaluacion del sistema cardiovascular
desde el momento del diagndstico de la cromosomopatia pero ademas debe haber
un seguimiento, realizando los diferentes estudios de imagen a edades tardias.

La prevalencia de las cardiopatias cambia conforme evolucionan los métodos de
estudios de imagen. Lo cual ha permitido el diagnéstico adecuado de las
cardiopatia congénitas, tratamiento oportuno, con el fin de disminuir las
complicaciones y mejorar la tasa de morbi-mortalidad. El ecocardiograma ha sido
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una herramienta diagnostico que permite evaluar las caracteristicas estructurales
del corazén, asi como la funcion valvular. Es usualmente efectivo en lactantes y
nifios. Pero es limitado en niflas grandes y adultos debido a que la visualizacién
directa, por la pared toracica, obesidad y deformidad asociada del torax.

Actualmente la Resonancia Magnética Nuclear se ha visto que resuelve estos
errores en el diagnéstico y ha sido ampliamente utilizada y recomendada para
nifias mayores y adultos con Sindrome de Turner, particularmente en el periodo de
transicion, ya que es Util para detectar grados de dilatacién adrtica y coartacion
gue no son detectables por ecocardiografia. Se sugiere que en esta poblacién se
debe hacer monitoreo con Resonancia Magnética cada 5 a 10 afios. Actualmente
en México no esta establecido dentro de los guias y protocolos de estudio de
sindrome de Turner, el uso de la RMN como parte del seguimiento de las
anormalidades cardiovasculares en México, a pesar de considerarse el mejor
método de imagen fuera del periodo neonatal, por lo cual es importante realizar
protocolos de investigacion para determinar la utilidad de este estudio y tener
sustento para incluirla como parte esencial en el estudio de las pacientes con
sindrome de Turner.

JUSTIFICACION

El sindrome de Turner tiene una incidencia de 1 por cada 2500 mujeres nacidas. Y
la patologia cardiovascular es una de sus caracteristicas con una prevalencia del
25-45% de esta poblacion. Las anormalidades cardiovasculares pueden causar
complicaciones, y estan relacionadas con el aumento de la tasa de morbilidad y
mortalidad. El retraso en el diagnéstico y en el tratamiento impacta de forma
negativa, incrementa tres veces la morbi-mortalidad, reduciendo la esperanza de
vida, la calidad y el desarrollo psicosocial lo que explica la importancia del
diagndstico oportuno de estas patologias para dar el tratamiento adecuado y
disminuir la mortalidad de las pacientes con sindrome de Turner.

Se han usado diferentes métodos para el diagnéstico de las anomalias
cardiovasculares, exploracion fisica y estudios de imagen el ecocardiograma y la
Tomografia Axial Computarizada. Sin embargo los anteriores tienen limitaciones;
(ejemplo las caracteristicas del torax, ser operador dependiente) y no se pueden
considerar el estdndar de oro. La Resonancia Magnética Nuclear (RMN) ha
demostrado anormalidades cardiovasculares no identificadas por ecocardiograma.
Por tanto la RMN se ha convertido en el estandar de oro de los estudios de
imagen como modalidad no invasiva, ya que provee imagen en tercera dimensién
y permite evaluar la estructura cardiaca y vascular.

Al realizar la RMN a la poblacion con sindrome de Turner del Instituto Nacional de
Pediatria, se podra hacer diagndstico oportuno de las cardiopatias y alteraciones
vasculares no diagnosticadas mediante el ecocardiograma para brindar
tratamiento oportuno y evitar complicaciones futuras disminuyendo la tasa de

14



mortalidad y morbilidad.

Al hacer el diagnéstico antes de que ocurran complicaciones cardiovasculares que
comprometan la vida de nuestros pacientes, se disminuirdn gastos econémicos ya
gue los tratamientos médicos o quirlrgicos preventivos son menores.

PREGUNTA DE INVESTIGACION

¢,Cual es la frecuencia de anormalidades cardiovasculares diagosticadas por
Resonancia Magnética, en nifias con sindrome de Turner en el Instituto Nacional
de Pediatria?

¢,Cudles son las complicaciones cardiovasculares mas frecuentes encontradas
con Resonancia Magnética?

¢,Cudl es la asociacion entre el cariotipo de las nifias con Sindrome de Turner y las

anomalias cardiovasculares?

TIPO DE ESTUDIO

Tranversal, observacional, descriptivo, retrolectivo, retrospectivo.

OBJETIVOS

General

Conocer la frecuencia de las anormalidades cardiovasculares en pacientes con
sindrome de Turner del Instituto Nacional de Pediatria diagnosticada mediante

Resonancia Magnética Nuclear.

Especificos
Reportar en que tipo de cariotipo es mas frecuente la anormalidad cardiovascular.
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Conocer la frecuencia de cada una de las anormalidades cardiovasculares.

MATERIAL Y METODOS

Poblacién objetivo
- Pacientes pediatricos con diagnéstico de sindrome de Turner atendidos en un
hospital de México.

Poblacién universo
- Nifias con sindrome de Turner pacientes vistas en la consulta de endocrinologia

del Instituto Nacional de Pediatria de 9 a 18 afios de edad en el 2015.

Criterios de inclusién

1. Nifias pacientes de la consulta externa de endocrinologia del Instituto Nacional
de pediatria con diagndstico confirmado de sindrome de Turner mediante cariotipo
de 9 a 18 afios de edad con Resonancia Magnética: angiografia aortica.

Criterios de exclusiéon

Individuos que necesiten sedacion para realizar la Resonancia Magnética Nuclear.
Criterios de eliminacién

Nifias con sindrome de Turner en quienes no se pueda realizar la resonancia

magnética, que se cancele el procedimiento.
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METODO:

Se obtuvo una lista de las paciente con diagnéstico de Sindrome de Turner
atendidas en la consulta externa de endocrinologia en el afio 2015, se revisaron
los expedientes para seleccionar a las pacientes de 9 a 18 afios de edad.

De esta lista se revisaron los expedientes, como primer criterio el diagndstico por
cariotipo de Sindrome de Turner y como segundo que tengan Resonancia
Magnética Nuclear: angiografia de aorta.

De estos se continuo a obtener las siguientes variables: edad, edad al diagndstico
de Turner, tipo de cariotipo, presion arterial, diagndstico por ecocardiograma y
diagndstico por resonancia magnética.

Edad como variable demografica que se medird en afios. Se tomara en cuenta la
edad al diagnéstico de sindrome de Turner.

El cariotipo ser& una tercer variable la cual se obtendra del resultado del cariotipo
realizado por genética y sera 45X, mosaico o aberracion estructural. Se registrara
la presion arterial de la cita en la cual se valorara el resultado de la resonancia
magnética, midiéndose en mm de Hg.

Se registrara el diagndstico realizo por ecocardiograma y se considerara como
normal, coartacibn de aorta, valvula adrtica bicuspide, aneurisma adrtica,
dilatacion de la raiz aértica y otros. Y por ultimo el diagnéstico establecido en la
Resonancia Magnética, clasificandose igual que el resultado del ecocardiograma.
Anexo 1

La informacion se vacio en el instrumento de recolecciéon de datos. Anexo 1.

Posterior se procedi6 a realizar analisis estadistico obteniendo frecuencias
mediante el programa SPSS

Se describieron los resultados, se realizaron conclusiones y discusion.

DEFINICION DE VARIABLES

Se tomaran las siguientes variables:

Edad como variable demogréfica que se medira en afios. Se tomara en cuenta la edad al
diagnéstico de sindrome de Turner.

El cariotipo ser& una tercer variable la cual se obtendra del resultado del cariotipo
realizado por genética y sera 45X, mosaico o aberracion estructural.
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Se registrara la presion arterial de la cita en la cual se valorard el resultado de la
resonancia magneética, midiéndose en mm de Hg.

Se registrara el diagndstico realizo por ecocardiograma y se considerara como
normal, coartacibn de aorta, valvula adrtica bicuspide, aneurisma adrtica,
dilatacion de la raiz adrtica y otros.

Y por ultimo el diagnéstico establecido en la Resonancia Magnética, clasificandose
igual que el resultado del ecocardiograma.

Se describen a detalle todas las variables incluidas en el anexo 1.

CALCULO DEL TAMANO DE MUESTRA
La muestra consiste en todas las nifias con sindrome de Turner del Instituto
Nacional de Pediatria que tengan Resonancia Magnética: angiografia adrtica, por

lo tanto es por conveniencia y no se requiere hacer calculo.

ANALISIS ESTADISTICO

Se realizo estadistica descriptiva unicamente

CONSIDERACIONES ETICAS

Es un estudio retrospectivo y Unicamente se trabajara con expedientes, no
requiere de consentimiento informado. Se mantendra en anonimato la informacién
que se obtuvo de los pacientes en forma individual, sin relevar algun dato que
permita identificarlos. Se dara el tratamiento necesario en caso de diagnosticarse
anomalia cardiovascular. Se dara a conocer a la comunidad los datos del grupo en
general

CRONOGRAMA

Eleccion del tema: Diciembre 2014

Disefio del Proyecto: Enero-Mayo 2015

Evaluacion por el Comité de Investigacion: Junio 2015.
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Recoleccion de datos: julio 2015 — Enero 2016

Anédlisis de la informaciéon: Enero 2016 .

Redaccién de documento de esta muestra: Febrero de 2016.

Eleccién del tema

Diciembre 2014

Disefio del Proyecto

Enero, Febrero, Marzo, Abril y Mayo de
2015

Evaluacion por comité de investigacion | Junio 2015
Recoleccion de datos Julio 2015 — Enero 2016
Redaccion de resultados y conclusion Febrero

PRESUPUESTO

El gasto que se requirio es el costo de la Resonancia Magnética, el cual se cubrira
por parte de los pacientes y este varia dependiendo del nivel socioeconémico de

los individuos.

FACTIBILIDAD

Los recursos materiales necesarias son: computadora con Excel, programa SPSS,
resonador magnético, se tiene amplio accesos a lo anterior mencionado. El tiempo
es el adecuado para realizar el estudio y su andlisis.
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RESULTADOS

La poblacién objetivo de este trabajo de investigacién incluyo a nifias con
sindrome de Turner vistas en la consulta de endocrinologia del INP en el afio

2015, encontrando 62 nifias, de ellas 13 son menores de 9 afios y 49 tienen de 9 a

18 afios. La poblacién universo incluyo a estas nifias mayores de 8 afios lo cual

corresponde al 79% del total (49 casos); 21% (13 casos) son menores de 9 afos

La frecuencia por edad fue: 6 niflas de 14 afos (22.2%), 5 niflas de 18 afios
(18.5%), 4 nifias de 13 afios (14.8%), 3 niflas de 10 afios (7.4%), 2 de 9 afios

(7.4%), 2 de 12 afnos (11.1%), 2 de 15 afos (7.4%), 2 de 17 afios (7.4%) y una

nifia de 16 afos (3.7%). Tabla 1. Con un promedio 14 y desviacion estandar de

2.86.

Tabla 1. EDAD DE LAS NINAS CON SINDROME DE TURNER

Frecuencia Porcentaje Porcentaje valido |Porcentaje
acumulado
9 2 7,4 7,4 7,4
10 3 11,1 11,1 18,5
12 2 7,4 7,4 25,9
13 4 14,8 14,8 40,7
14 6 22,2 22,2 63,0
Vélidos
15 2 7,4 7,4 70,4
16 1 3,7 3,7 74,1
17 2 7,4 7,4 81,5
18 5 18,5 18,5 100,0
Total 27 100,0 100,0
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De las niflas de la poblacién universo (49 casos), se incluyeron al estudio
unicamente las que tuvieron Resonancia Magnética de corazon, siendo un total de
27 nifias, lo cual corresponde al 55.1%

Para ser parte de este estudio se debié confirmar el diagnéstico de sindrome de
Turner con cariotipo y se obtuvieron frecuencias en base al resultado de cariotipo,
16 nifias (el 59.3%) son 45,X, 5 son 45x/46,Xi(Xg) que corresponde al 18.5%, 3
son 45,X/46XX (11.1%), una nifia es 45,X/46XY (3.7%), 1 es 45,X/46,Xr(X) (3.7%)
y una es 46,Xi (Xq) que corresponde al 3.7%. Tabla 2.

Tabla 2. CARIOTIPO

Frecuencia Porcentaje Porcentaje Porcentaje
valido acumulado
45,X 16 59,3 59,3 59,3
45,X/46,Xi(Xq) |5 18,5 18,5 77,8
45,X/46,XX 3 111 111 88,9
Vélidos 45,X/46,XY 1 3,7 3,7 92,6
45,X/46,Xr(X) 1 3,7 3,7 96,3
46,Xi(XQq) 1 3,7 3,7 100,0
Total 27 100,0 100,0

Con respecto a la edad de diagndstico de sindrome de Turner se obtuvieron las
siguientes frecuencias: 2 niflas se diagnosticaron antes del afio de edad 7.4%, 4
nifias a la edad de 1 afio (14.8%), 2 nifas a los 4 afos (7.4%), 53 nifias a los 5
afios (11.1%), 1 nifa a los 7 afos (3.7%), 4 niflas a los 8 afios y 3 nifias a los 9
afios (14.8% y 11.1% respectivamente), 2 nifias a los 10 afos (7.4%), 2 niflas a
los 11 afos (7.4%), 1 nifla a los 12 afios (3.7%, 2 nifias a los 13 afos (7.4%) y 1
nifia a los 14 afos (3.7%). Tabla 3. Con un promedio de 6.97, y desviacion
estandar de 4.23.

21



Tabla 3. EDAD AL DIAGNOSTICO DE SINDROME DE TURNER

Frecuencia Porcentaje Porcentaje valido | Porcentaje
acumulado
0.66 1 3,7 3,7 3,7
0.75 1 3,7 3,7 7,4
1 4 14,8 14,8 22,2
10 2 7,4 7,4 29,6
11 2 7,4 7,4 37,0
12 1 3,7 3,7 40,7
13 2 7,4 7,4 48,1
Vélidos
14 1 3,7 3,7 51,9
4 2 7,4 7,4 59,3
5 3 11,1 11,1 70,4
7 1 3,7 3,7 74,1
8 4 14,8 14,8 88,9
9 3 11,1 11,1 100,0
Total 27 100,0 100,0

Se considero el diagnéstico de anormalidad cardiovascular por ecocardiograma y
por resonancia magnética para sacar la frecuencia de la enfermedad. Del 100% de
la poblacion, 17 nifias es decir el 63% fueron sanas y 10 nifias el 37% tuvieron
anormalidad cardiovascular, el 25.9% correspondio al diagndéstico de coartacion de
aorta (7 nifas) y el 11.1% a otros diagdsticos. Una de ellas tuvo insuficiencia
aortica modera, otra anillo vascular y subclavia an6mala y la tercer nifia estenosis
aortica leve. Con lo anterior se concuye que el diagndstico mas frecuente fue
coartacion aortica. Tabla 4y 5.
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Tabla 4. DIAGNOSTICO CARDIOLOGICO POR ECOCARDIOGRAMA

IFrecuencia Porcentaje  [Porcentaje Porcentaje
valido acumulado
NORMAL 17 63,0 63,0 63,0
COARTACION AORTICA 7 25,9 25,9 88,9
Validos
OTROS 3 11,1 11,1 100,0
Total 27 100,0 100,0
Tabla 5. DIAGNOSTICO DE ECOCARDIOGRAMA
Frecuencia [ Porcentaje Porcentaje Porcentaje
valido acumulado
ANILLO VASCULAR, |1 3,7 3,7 3,7
SUBCLAVIA ANOMALA
COARTACION AORTICA 4 14,8 14,8 18,5
COARTACION AORTICA, con|?2 7,4 7,4 25,9
cirugia en el 2006
COARTACION AORTICA, con|1 3,7 3,7 29,6
Validos cirugia en el 2011
ESTENOSIS AORTICA LEVE 1 3,7 3,7 33,3
INSUFICIENCIA AORTICA|1 3,7 3,7 37,0
MODERADA
NORMAL 17 63,0 63,0 100,0
Total 27 100,0 100,0
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Tabla 6. CARIOTIPO Y DIAGNOSTICO POR ECOCARDIOGRAMA

DIAGNOSTICO POR ECOCARDIOGRAMA Total
NORMAL COARTACION AOR | OTROS
Recuento 8 7 1 16
% dentro de CARIOTIPO 50,0% 43,8% 6,3% 100,0%
45,X
% dentro de DIAGNOSTICO POR|47,1% 100,0% 33,3% 59,3%
FCOCARDIOGRAMA
% del total 29,6% 25,9% 3,7% 59,3%
Recuento 4 0 1 5
% dentro de CARIOTIPO 80,0% 0,0% 20,0% 100,0%
45,X/46,Xi(X
(Xq) % dentro de DIAGNOSTICO POR|23,5% 0,0% 33,3% 18,5%
FCOCARDIOGRAMA
% del total 14,8% 0,0% 3,7% 18,5%
Recuento 3 0 0 3
CARIOTIPO
% dentro de CARIOTIPO 100,0% 0,0% 0,0% 100,0%
45,X/46,XX
% dentro de DIAGNOSTICO POR|17,6% 0,0% 0,0% 11,1%
FCOCARDIOGRAMA
% del total 11,1% 0,0% 0,0% 11,1%
Recuento 1 0 0 1
% dentro de CARIOTIPO 100,0% 0,0% 0,0% 100,0%
45,X/46,XY
% dentro de DIAGNOSTICO POR|5,9% 0,0% 0,0% 3,7%
FCOCARDIOGRAMA
% del total 3,7% 0,0% 0,0% 3,7%
Recuento 0 0 1 1
45,X/46,Xr(X)
% dentro de CARIOTIPO 0,0% 0,0% 100,0% 100,0%
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% dentro de DIAGNOSTICO POR|0,0% 0,0% 33,3% 3,7%
FCOCARDIOGRAMA

% del total 0,0% 0,0% 3,7% 3,7%

Recuento 1 0 0 1

% dentro de CARIOTIPO 100,0% 0,0% 0,0% 100,0%
46.Xi(Xa) % dentro de DIAGNOSTICO POR |5,9% 0,0% 0,0% 3,7%

FCOCARDIOGRAMA

% del total 3,7% 0,0% 0,0% 3,7%
17 7 3 27

Recuento

% dentro de CARIOTIPO 63,0% 25,9% 11,1% 100,0%

% dentro de DIAGNOSTICO POR | 100,0% 100,0% 100,0% 100,0%

FCOCARDIOGRAMA

% del total 63,0% 25,9% 11,1% 100,0%

La asociacion del cariotipo con diagnéstico de patologia cardiovascular es el
siguiente: el 50% de las nifias con cariotipo 45,X no tienen patologia
cardiovascular por ecocardiograma, el 43.8% de estas nifias (7 casos) tiene
diagndéstico de coartacion adrtica, y el 6.3% (1 caso) tiene otro diagnostico. Del
100% de casos de coartacion de aorta (7 nifias) el 100% tiene cariotipo 45,X. De
las nifias con cariotipo 45,X/46,Xi(Xq), una tuvo otro diagndstico por
ecocardiograma (estenosis adrtica leve). Una nifia con cariotipo 45,X/46,Xr(X) tuvo
diagndstico de insuficiencia adrtica moderada. De las nifias con cariotipo 45,X una
nifia (6.3%) tuvo diagnostico de anillo vascular y subclavia andmala. Tabla 6

En cuanto a la asociacion del tipo de cariotipo y la edad al diagnéstico, el 25% de
las niflas con cariotipo 45,X fueron diagnosticadas al afio de edad, el 6.3% de las
nifias con cariotipo con cariotipo 45,X se diagnosticé a los 0.66 afios de edad, el
12.5% (2 casos) se diagnostico a los 10 afios, 1 caso (6.3% se diagnostico a los
12 afios), un caso 6.3% se diagnostico a los 13 afios. Del 18.5% que corresponde
al cariotipo 45,X/46,Xi(Xq), el 3.7% se diagnostico a los 11 afios, el 3.7% a los 9
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afos, el 3.7% a los 8 afios y el 7.4% a los 4 afios. De las nifias con cariotipo
45,X/46XX que corresponde al 11.1%, el 3.7% se diagnosticé a los 0.75 afios, el
3.7% a los 8 afos, y el 3.7% a los 13 afos. De las nifias con cariotipo 45,X/46XY
gue corresponde al 3.7%, el 100% se diagnostico a los 14 afios. El Unico caso con
cariotipo 45,X/46,Xxr se diagnosticO a los 11 afios y el Unico caso de cariotipo
46,Xi(Xq) se diagnosticé los 9 afios. Tabla 7.

Tabla 7. TIPO DE CARIOTIPO Y SU EDAD AL DIAGNOSTICO

Tabla de contingencia Edaddiagr * CARIOTIPO

CARIOTIPO Total
45X | 45.x/46,xi(xq) | 45.x/46,xX | 45,x/46,XY | 45 X146 Xr(X) | 46,Xi(Xq)

Recuento 5 2 1 0 0 0 8

0-4 % dentro de Edaddiagr 62,5% 25,0% 12,5% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,0%

% dentro de CARIOTIPO 31,3% 40,0% 33,3% 0,0% 0,0% 0,0% 29,6%

Recuento 6 1 1 0 0 0 8

5-8 % dentro de Edaddiagr 75,0% 12,5% 12,5% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,0%

Edad % dentro de CARIOTIPO 37,5% 20,0% 33,3% 0,0% 0,0% 0,0% 29,6%
diag Recuento 4 2 0 0 1 1 8
9-12 | % dentro de Edaddiagr 50,0% 25,0% 0,0% 0,0% 12,5% 12,5% | 100,0%

% dentro de CARIOTIPO 25,0% 40,0% 0,0% 0,0% 100,0% 100,0% 29,6%

Recuento 1 0 1 1 0 0 3

13-18 | % dentro de Edaddiagr 33,3% 0,0% 33,3% 33,3% 0,0% 0,0% | 100,0%

% dentro de CARIOTIPO 6,3% 0,0% 33,3% 100,0% 0,0% 0,0% 11,1%

Recuento 16 5 3 1 1 1 27

Total % dentro de Edaddiagr 59,3% 18,5% 11,1% 3,7% 3,7% 3,7%] 100,0%
% dentro de CARIOTIPO | 100,0% 100,0% 100,0% 100,0% 100,0% 100,0% | 100,0%

Una vez se realizd el diagndstico de patologia cardiaca por ecocardiograma se
llevo a cabo el siguiente tratamiento, a 4 se les realiz4 cirugia para correcciéon de
la coartacion aortica que corresponde al 14.8%, 3 nifias se mantuvieron en
vigilancia (11.1%), a una de ellas se le realizd resonancia magnética para
corroborar diagnéstico, la cual se reportd normal y no amerité tratamiento, en el
74.1% no se realiz6 ningun procedimiento. Tabla 8.
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Como parte del seguimiento de las nifias con Sindrome de Turner se les realizé
resonancia magnética hasta la fecha actual se les ha realizado este estudio de
imagen a 27 nifas.

Del 100% de los estudios de resonancia magnética 16 fueron normales que
corresponde al 59.3%, 4 reportaron coartacion aértica (14.8%), 1 reportd valvula
aortica bicuspide (14.8%) y 6 tuvieron otro reporte (22.2%). La anormalidad
cardiovascular mas frecuente diagnosticada por resonancia magnética de aorta
fue coartacion adrtica. Los otros diagndsticos fueron: valvula adrtica bicuspide,
cambios posquirdrgico de coartacion de aorta, hipertrofia de ventriculo izquierdo,
anillo vascular arteria subclavia izquierda, doble vena cava superior y dilatacion de
la cavidad ventricular izquierda. Tabla 9.

En cuanto al diagnostico de anomalia cardiovascular por RMN y el tipo de
cariotipo se encontré que del 59.3% de las RMN normales es decir de los 16
casos sin hallazgo patoldgico, de estos el 25.9% corresponde al cariotipo 45,X
(7casos), 14.8% (4 casos) al cariotipo 45,X/46,Xi (X), 11.1% (3 casos) al cariotipo
45,X/46,XX, el 3.7% (1 caso al 45,X/46,Xr (X), y el 3.7% (1 caso) al 46,Xi(Xq). El
14.8% de las resonancias tienen diagnostico de coartacion de la aorta, de ellas el
100% de los casos corresponde al cariotipo 45,X; un caso el 3.7% de las
resonancias al cariotipo 45,X(46,Xi (Xq); el 22.2% (6 casos) de los resonancias
tiene otro diagnostico a los previamente mencionados. Tabla 10.

Tabla 8. TRATAMIENTO DE LA PATOLOGIA CARDIACA DIAGNOSTICA POR
ECOCARDIOGRAMA

Frecuencia |Porcentaje |Porcentaje [Porcentaje
valido acumulado
CIRUGIA EN EL 2006 2 7,4 7,4 7,4
CIRUGIA EN EL 2011 1 3,7 3,7 11,1
CIRUGIA EN EL 2015 1 3,7 3,7 14,8
Vélidos

NINGUNO 20 74,1 74,1 88,9
VIGILANCIA 3 11,1 11,1 100,0
Total 27 100,0 100,0
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Tabla 9. DIAGNOSTICO CARDIOLOGICO POR RESONANCIA MAGNETICA

Frecuencia |Porcentaje |Porcentaje Porcentaje
valido acumulado
NORMAL 16 59,3 59,3 59,3
COARTACION AORTICA |4 14,8 14,8 74,1
. VALVULA AORTICA|1 3,7 3,7 77,8
Validos
BICUSPIDE
OTROS 6 22,2 22,2 100,0
Total 27 100,0 100,0

Posterior a la RMN en base al diagnéstico reportado se llevo a cabo lo siguiente,
en una paciente (3.7%) se hara dilatacion con balén, pero aun no tiene fecha
quirdrgica, en una paciente (3.7%) se realizo cateterismo terapeutico encontrando
coartacion aértica ductal leve de 10 mm por lo cual no amerita de dilatacion con
balon, ademas se encontrd estenosis valvular adrtica leve y se dara vigilancia, en
una paciente (3.7%) se llevo a cabo dilatacion aértica con balén mediante
cateterismo, una nifia fue intervenida quirdrgicamente realizandosele el
procedimiento de sliding, dos nifias a pesar del diagndstico de coartacion aodrtica
7.4% se mantendran en vigilancia por la falta de repercusion clinica y 21 nifias
(77.8%), no requirieron ningun tratamiento ya que el reporte de RMN fue normal.
Tabla 11.
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Tabla 10. DIAGNOSTICO POR RESONANCIA MAGNETICA Y CARIOTIPO

CARIOTIPO Total
45,X 45,X/4  |45,X/46,X |45,X/46, [|45,X/46, |46,Xi(
6,Xi(Xq [X XY Xr(X) Xq)
)
Recuento 7 4 3 0 1 1 16
% dentro de |43,8% [25,0% |]18,8% 0,0% 6,3% 6,3% |100,0%
DIAGNOSTICO
POR
NORMAL RESONANCIA
IMAGNETICA
% dentro de |43,8% [80,0% ]100,0% 0,0% 100,0% [100,0 |59,3%
CARIOTIPO %
% del total 25,9% |14,8% |11,1% 0,0% 3,7% 3,7% [59,3%
Recuento 4 0 0 0 0 0 4
DIAGNOSTICO PO %  dentro de |100,0% |0,0% ]0,0% 0,0% 0,0% 0,0% [100,0%
RESONANCIA DIAGNOSTICO
IMAGNETICA POR
COARTACION RESONANCIA
AORTICA IMAGNETICA
% dentro de |25,0% [0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 14,8%
CARIOTIPO
% del total 14,8% ]0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 14,8%
Recuento 0 1 0 0 0 0 1
VALVULA % dentro de]0,0% |100,0 |0,0% 0,0% 0,0% 0,0 ]100,0
AORTICA DIAGNOSTICO % % %
BICUSPIDE POR
RESONANCIA
MAGNETICA
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% dentro de|0,0% |20,0 |0,0% 0,0% 0,0% 0,0 |3, 7%
CARIOTIPO % %
0,0% |3,7% ]0,0% 0,0% 0,0% 0,0 |3, 7%
% del total
%
Recuento 5 0 0 1 0 0 6
% dentro de|83,3 |0,0% |0,0% 16,7% ]0,0% 0,0 ]100,0
DIAGNOSTICO | % % %
POR
RESONANCIA
OTROS MAGNETICA
% dentro de|31,3 |0,0% |0,0% 100,0% | 0,0% 0,0 22,2
CARIOTIPO % % %
18,5 |0,0% |0,0% 3, 7% 0,0% 0,0 22,2
% del total
% % %
Recuento 16 5 3 1 1 1 27
% dentro de]59,3 18,5 11,1% 3,7% 3,7% 3,7 100,0
DIAGNOSTICO | % % % %
POR
RESONANCIA
Total MAGNETICA
% dentro de|100,0 |100,0 |100,0% |100,0% |100,0% | 100, |100,0
CARIOTIPO % % 0% [|%
59,3 18,5 11,1% 3,7% 3,7% 3,7 100,0
% del total

%

%

%

%
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Tabla 11.

SEGUIMIENTO POSTERIOR AL DIAGNOSTICO CARDIOLOGICO POR

RESONANCIA MAGNETICA

Frecuencia |Porcentaje | Porcentaje Porcentaje
valido acumulado

Candidata a realizar dilatacién|1 3,7 3,7 3,7
con balén, aun no tiene fecha
quirdrgica, plan de diciembre
2015
Cateterismo  terapeltico, dx:|1 3,7 3,7 7,4
coartacion aortica yuxta ductal
leve 10 mm: no amerita
dilatacibn con bal6on, se
encuentra estenosis valvular
aortica leve, probable aorta
bivalva: vigilancia

Validos Cirugia en el 2007 intervencion | 1 3,7 3,7 11,1
por cateterismo, dilatacién con
balon
Ninguno 21 77,8 77,8 88,9
Operada de sliding el 5 octubre |1 3,7 3,7 92,6
2015
Vigilancia 1 3,7 3,7 96,3
Vigilancia, sin tratamiento 1 3,7 3,7 100,0
Total 27 100,0 100,0

21




CONCLUSIONES

La poblacién de nifias con Turner del Instituto Nacional de Pediatria va desde
menores de un afio hasta més de 18, muchas de ellas se encuentra entre los 13 y
14 afios. Con un promedio de 14 y una desviacion estandar de 2.86.

El cariotipo mas frecuente es el 45,X, en un 59.3%, lo cual coincide con el 50%
gue se reporta en la literatura.

En el cariotipo 45,X son mas frecuentes las anomalias cardiovasculares y de
estas, la coartacion de aorta es la mas comun.

La edad al diagnostico de sindrome de Turner tuvo un promedio de 6.97 y una
desviacidn estandar de 4.23. De las 8 nifias diagnosticas de los 0 a los 4 afios el
62.5% tienen cariotipo 45,X el 25% tiene 45,X/46,Xi(Xq) el 12.5% 45,X/46XX. De
las 16 nifias con cariotipo 45,X el 37.5% se diagnosticaron entre los 5 y los 8 afios,
el 31.3% entre los 0 y los 4 afos, el 25% entre los 9 y 12 afios, el 6.3% entre los
13 y 18 afos. De las 8 nifias diagnosticadas entre los 5 y 8 afios, el 75% tienen
cariotipo 45,X, el 12.5% cariotipo 45,X/46,Xi(Xq), y el 12.5% cariotipo 45,X/46,XX.
De las 5 nifias con cariotipo 45,X/46,Xi(Xq), el 40% se diagnostico entre los 9y 12
afnos, el 40% entre los 0 y 4 afos, y el 20% entre los 5y 8 afios.

La frecuencia de anomalia cardiovascular en las nifias con sindrome de Turner
mayores de 8 afos de la consulta de endocrinologia del Instituto Nacional de
Pediatria es del 37%, lo cual coincide con lo reportado en la literatura mundial que
sefala una prevalencia del 25 al 45%.

La patologia mas frecuente fue la coartacién adrtica en un 25.9%, comparado con
la literatura que sefiala una prevalencia del 15%, y no hubo casos de valvula
aortica bicuspide que es la anomalia que se reporta en el mundo como mas
frecuente en la poblacion con sindrome de Turner. La frecuencia de anillo vascular
fue de 3.7%, la de estenosis adrtica 3.7%, insuficiencia adrtica 3.7%

En cuanto al diagndstico de anomalia cardiovascular por resonancia magnética la
frecuencia fue de 40.7%, siendo la coartacion aortica la mas frecuente 14.8%.

De los 4 casos con diagnostico de coartacion adrtica por resonancia magnética, 3
habian mostrado los mismos hallazgos por ecocardiograma y en uno de ellos el
reporte por ecocardiograma era diferente, refiriendo anillo vascular y subclavia
anOmala por lo que se realiz6 RMN para corroborar el diagnéstico reportando en
ésta coartacion adrtica y requiere de tratamiento quirdrgico.
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Los otros hallazgos en la RMN ademas de la coartacion aértica no son los mas
comunmente reportados en la literatura, ya que lo que se ha sefialado es que con
el tiempo hay cambios en la caracteristicas de la pared vascular llevando a
complicaciones como dilatacion adrtica, diseccion, aneurismas y sin embargo en
este estudio no se encontrd ninguna de estas anomalias.

Con lo anteriormente comentado se puede considerar que no es necesario realizar
Resonancia magnética cardiaca antes de los 18 afios, dicho estudio debe llevarse
a cabo a mayor edad, esperando que estas anomalias cardiovasculares se
encuentra a edades mas tardias. Sin embargo se corrobora que la RMN cardiaca
es importante en los casos en los que el ecocardiograma no permite la adecuada
visualizacion de las estructuras cardiovasculares para llevar a cabo un diagndéstico
mas certero y ofrecer un adecuada tratamiento y a tiempo, para evitar
morbilidades y disminuir la mortalidad.
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DISCUSION

Las anormalidades cardiovasculares son las alteraciones mas serias y
clinicamente significativas del sindrome de Turner durante el desarrollo fetal y
posterior al nacimiento.

La prevalencia de las cardiopatias cambia conforme evolucionan los métodos de
imagen. Hasta la fecha los mas utilizados son el ecocardiograma, la tomografia
axial computarizada y la resonancia magnética nuclear. El ecocardiograma se
debe realizar como parte de la valoracion para diagnostico de cardiopatia desde el
diagnéstico de sindrome de Turner y en caso de no lograrse la adecuada
visualizacion de las estructuras cardiovasculares o dudas en el diagnéstico se
realizan los otros estudios de imagen ya comentados.

Las anormalidades cardiovasculares mas comunes son coartacion adrtica y
valvula aortica bivalva. En este estudio la frecuencia de anormalidades
cardiovasculares fue del 37%, la anomalia mas frecuente diagnosticada fue
coartacion aortica, por ecocardiograma 25.9% y por resonancia magnética 14.8%,
la frecuencia por RMN disminuyo ya que en algunas nifias posterior al diagnostico
por ecocardiograma se realizo cirugia y por tanto en la RMN realizada afios
después lo que se reporta Gnicamente cambios posquirlrgicos.

En los casos en los que el ecocardiograma no logré el diagndstico completo se
realizo Resonancia magnética nuclear, los casos en los que no fue necesario, se
mantuvieron en vigilancia y se les realiz6 RMN después de los 9 afios (a partir de
esta edad no se requiere de sedacion) para detectar grados de dilatacion adrtica y
coartacion gue no son detectables por ecocardiograma, en este estudios no hubo
hallazgos significativos. Sin embargo la literatura mundial sugiere hacer monitoreo
en esta poblacién cada 5 a 10 afios. Por lo que sera necesario en estas nifias
volver a realizar el estudio de imagen a su debido tiempo como parte de la
vigilancia.
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Anexo 1.

Variable

Definicién
operacional

Tipo de

variable

Medicion

Edad

Tiempo
transcurrido
a partir del
nacimiento
de un
individuo

Cuantitativa,
continua

anos

Edad
diagnéstico

al

Tiempo
transcurrido
desde el dia
que se
establecio
que el
individuo
tiene
sindrome de
turner

Cuantitativa
continua

Cariotipo

Es el patron
cromosoémic
o de una
especie
expresado a
través de un
cbdigo,
establecido
por
convenio,
gue describe
las
caracteristic
as de sus
cromosomas

Cualitativa,
nominal

1. 45X

2. Mosaico

a.
b
C.
d.
e

£

45, X/46, Xi (Xq)
45, X/46,XX

45, XI47 XXX
45, XI4TXXX
45,X/46,XY
45,X146,Xr (X)

3. Aberracién estructural

a.
b.

46,Xi (Xq)
46,del (Xp)

Presion
arterial

Presién que
ejerce la
sangre al

Cuantitativa,
continua

mmHg
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circular por
los vasos
sanguineos

Diagnéstico
por
ecocardiogra
ma

Condicién
que se
establece
con un
Grafico que
registra la
posicion y
los
movimientos
del corazon
mediante
ondas
ultrasonicas

Cualitativa
nominal

1. Normal

2. Coartacion de la aorta

3. Valvula adrtica bicuspide
4. Aneurisma aértica

5. Dilatacion de la raiz aortica
6. Otros

Diagnéstico
por
Resonancia
Magnética

Condicioén
gue se
establece
medidante
un examen
imagenologi
co que
utiliza
imanes y
ondas de
radio
potentes
para crear
imagenes
del cuerpo

Cualitativa,
nominal

Normal

Coartacion de la aorta
Valvula aértica bicuspide
Aneurisma aortica
Dilatacion de la raiz aértica
Otros

ouhrwWNE
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