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RESUMEN

El sindrome de Turner se define como la combinacién de una serie de hallazgos
fisicos caracteristicos y la ausencia total o parcial de un cromosoma X. Es una de
las anomalias cromosOmicas mas frecuentes. Afecta aproximadamente el 3% de
todos los fetos mujer y tiene una incidencia aproximada 1 por cada 2500 de mujeres
recién nacidas. La hernia diafragmatica congénita es una anomalia que tiene su
origen en la ausencia o defecto de la estructura que forma el diafragma cuya
consecuencia principal es la herniacién de visceras abdominales a la cavidad
toracica que impiden el desarrollo pulmonar normal. El 2% se presentan en el orificio
anterior o de Morgagni. El objetivo de este trabajo es la presentacion del caso clinico
de una paciente atendida en el Hospital General de México que presenta Sindrome

de Turner con Hernia de Morgagni.
Palabras clave: Sindrome de Turner, Hernia de Morgagni, Hernia Diafragmatica.
ABSTRACT

Turner syndrome is defined as the combination of a number of characteristic physical
findings and the total or partial absence of an X chromosome. It is one of the most
frequent chromosomal abnormalities. It affects approximately 3% of all female
fetuses and has an incidence of approximately 1 per 2500 newborn women.
Congenital diaphragmatic hernia is an anomaly that has its origin in the absence or
defect of the structure that forms the diaphragm whose main consequence is the
herniation of abdominal viscera to the thoracic cavity that prevent normal lung
development. 2% occur in the anterior or Morgagni orifice. The objective of this work
is the presentation of the clinical case of a patient attended at the General Hospital

of Mexico presenting Turner's Syndrome with Morgagni's Hernia.

Keywords: Turner Syndrome, Morgagni Hernia, Diaphragmatic Hernia.



INTRODUCCION

El sindrome de Turner se define como la combinacién de una serie de hallazgos
fisicos caracteristicos y la ausencia total o parcial de un cromosoma X. Es una de
las anomalias cromosOmicas mas frecuentes. Afecta aproximadamente el 3% de
todos los fetos mujer y tiene una incidencia aproximada 1 por cada 2500 de mujeres
recién nacidas. El 50-60% de los casos se demuestra una monosomia 0 ausencia
completa de cromosoma X (45 X) y en la mayoria de las veces el cromosoma X
perdido es de origen paterno. En un 20% de los casos se encuentran alteraciones
estructurales en cromosoma X (monosomia parcial) como delecciones mayores,
microdelecciones, isocromosomas o cromosoma en anillo. El 20% restante son
pacientes con la presencia de dos o mas lineas celulares derivadas del mismo
cigoto (mosaicismo) y en al menos una de ellas existen alteraciones numéricas o

estructurales de un cromosoma X.8

El espectro clinico del Sindrome de Turner es muy variable. Aunque ningun hallazgo
aislado es especifico los mismos confieren en su conjunto un fenotipo muy
caracteristico, entre las caracteristicas se encuentran anomalias en el desarrollo de
los huesos de la cara: retrognatia, micrognatia, maxilar superior poco desarrollado
gue resulta responsable de la mal oclusion dental en un paladar ojival. Otros rasgos
faciales frecuentes son ptosis palpebral, estrabismo, labio superior fino con las
comisuras caidas y el filtro largo, epicantus e implantacion baja de los pabellones
auriculares. Uno de los hallazgos mas tipicos en el periodo neonatal es la presencia
de linfedema, consecuencia de una alteracion en el drenaje linfatico. Este drenaje
linfatico anémalo repercute en la formacién de otros 6rganos dejando otras secuelas
como el pterigium colli o cuello alado que procede del higroma nucal presente
durante la vida fetal: la reabsorcion del mismo da lugar a los caracteristicos pliegues
cutaneos del cuello asi como la implantacién baja del cabello y al despegamiento
de los pabellones auriculares. Un signo caracteristico que presentan es el
ensanchamiento de térax y de hombros en ocasiones asociado a pectum

excavatum. La cortedad del torax y el ensanchamiento dan lugar a un aumento de



la distancia intermamilar (teletelia). La talla baja es un signo casi constante. Retraso
en el crecimiento intrauterino, crecimiento lento desde la primera infancia y ausencia
del brote de crecimiento puberal con retraso en la maduracién ésea. Pueden
presentar otras patologias asociadas como trastornos cardiovasculares, renales,

enfermedades autoinmunes.1

El defecto diafragmatico anteromedial a través del agujero de Morgagni representa
el 2% de las hernias diafragméticas. Este defecto se produce porque las porciones
esternal y crural del diafragma no se fusionan y es més frecuente del lado derecho
(90%) aunque pueden ser bilaterales. El saco de la hernia suele contener el colon
transverso, el intestino delgado o el higado. La mayoria de los nifios con este
defecto son asintométicos y se diagnostican después del periodo neonatal y el
defecto es detectado incidentalmente o mas comunmente es diagnosticado en el
estudio de sintomas respiratorios como taquipnea o sintomas intestinales como
dolor abdominal, vémito o constipacién.” La radiografia muestra una estructura
detras del corazén y la proyeccion lateral permite localizar la masa en el area
retroesternal. Las anomalias asociadas pueden estar presentes e incluir

malrotacion, defectos cardiacos y trisomia 21. 2.3

JUSTIFICACION

Es importante conocer las patologias asociadas que se pueden presentar al
Sindrome de Turner, comprender con mayor amplitud las alteraciones
cardioldgicas, endocrinoldgicas, inmunologicas asi como otras que no se han
reportado en la literatura.

Con esta presentacion se pueden dar a conocer otras alteraciones asociadas a

dicha enfermedad que nos permita contribuir a la investigacion.



OBJETIVO

Dar a conocer las patologias asociadas que se pueden presentar al Sindrome de
Turner, comprender con mayor amplitud las alteraciones cardioldgicas,
endocrinolégicas, inmunoldgicas asi como otras que no se han reportado en la

literatura.

CASO CLINICO

Recién nacido femenino producto de la gesta 2 de madre de 19 afios de edad,
control prenatal en medio particular y en el Hospital General de México a razon de
11 consultas, se realizé 2 ultrasonidos obstétricos en la semana 14.2 de gestacion
se reporta por ultrasonido presencia de Hidrops fetalis, motivo por lo cual se envia
a esta unidad, se realiza amniocentesis, se toma cariotipo de liquido amnidtico, con
reporte de complemento cromosomico de 45X0. Acude a valoracion presentando
dolor tipo obstétrico, se valora y se ingresa obteniéndose en sala de expulsiéon
producto Unico vivo del sexo femenino con liquido amniético meconio ++, se coloca
bajo cuna radiante, se aspiran secreciones, se suministran maniobras basicas de
reanimacion neonatal sin embargo presenta apnea de tipo obstructivo, se despeja
via aérea, se aspiran secreciones y se otorga un ciclo de presion positiva con
adecuada, se califica con Apgar 6/7, edad gestacional por Capurro de 37.6 SDG,
peso 3000 g, talla 49 cm, Silverman Anderson 2 a expensas de aleteo nasal y tiraje

intercostal discreto.
EXAMEN FISICO

Craneo dolicocéfalo, fontanela anterior de 2 x 1 normotensa, fontanela posterior
puntiforme, telecanto implantacion baja de pabellones auriculares, conductos
auditivos externos permeables, narinas permeables, labio y paladar integros,
cavidad oral hidratada, micrognatia, Pterygium colli, eséfago permeable, claviculas

estables; ruidos cardiacos de adecuada frecuencia e intensidad, campos
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pulmonares con murmullo vesicular sin ruidos agregados, extremidades toracicas y
pélvicas integras y simétricas respectivamente con linfedema de manos y pies, con
buen tono muscular llenado capilar de 1 a 2 segundos, pulsos periféricos ritmicos

sincroénicos, se palpa columna vertebral integra, orificio anal permeable. Se ingresa

a terapia intermedia.
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FIG 2.Neonato con presencia de FIG 3. Presencia de pterigium colli y
ptosis palpebral, ensanchamiento mocrognatia.
de térax con teletelia.

FIG 5 AngioTAC imagen con
correlacién a guiste
pleuropericardico

FIG 4 Imagen radiopaca en
hemitérax basal derecho
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Durante su estancia se realiza ecocardiograma el cual reporta Conducto Arterioso
Permeable, Foramen Oval Permeable, Insuficiencia tricuspidea leve, Normotension
Pulmonar PSAP 19mmHg, Funcién Ventricular conservada FEVI 65%. Se realiza
ultrasonido renal el cual se reporta sin alteraciones anatoémicas. Valorado por el
servicio de endocrinologia pediatrica por elevacion de TSH iniciandose manejo con
levotiroxina. A su ingreso se realiza radiografia la cual muestra radiopacidad en
area basal de hemitorax derecho, se realiza AngioTAC la cual reporta imagenes con
relacion a quiste pleuropericardico, valorado por el servicio de Cirugia pediatrica
quien se realiza toracotomia mas plastia diafragmética reportdndose Hernia de
Morgagni con defecto de 4x3cm, sin complicaciones durante el procedimiento. Se
mantuvo en ventilacion mecanica 72hras posteriormente se mantuvo con camara
cefalica hasta el destete de oxigeno. Se egresa a su domicilio con seguimiento a
endocrinologia pediétrica, cardiologia, cirugia, neumologia

12



CONSIDERACIONES ETICAS

Se tratd de una investigacion con riesgo minimo ya que los procedimientos implicados se
realizan de manera habitual.

Este trabajo se apegd a los lineamientos establecidos por la Ley General de Salud en
materia de investigacion en seres humanos y la Declaracion de Helsinki.

En todo momento se mantuvo la confidencialidad de los datos, y la informacién solo es
conocida por los investigadores participantes.

El sujeto de la investigacion no recibié un beneficio al participar en el estudio, sin embargo,
con la informacién obtenida se daran a conocer mas reportes de casos de dicha patologia.
Se obtuvo consentimiento informado del padre del nifio que participé en el estudio.

El protocolo fue sometido y aprobado por el Comité de Investigacion y Etica del Hospital
General de México y de la Facultad de Medicina de la Universidad Nacional Autbnoma de

México.
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CONCLUSIONES

El Sindrome de Turner fue descrito en 1938 por Henry Turner. En 1958 Ford
comprobd que estas pacientes presentaban 45 cromosomas, con un Unico
cromosoma X. El Sindrome de Turner es uno de los trastornos cromosOmicos
humanos mas frecuentes; afecta a una nifia por cada 2.500 recién nacidas vivas.
Como anomalia cromosomica fetal es todavia més elevada su frecuencia, el 99%
de los embarazos con feto 45 X terminan en aborto espontaneo, hecho que tiene
lugar principalmente en el primer trimestre, de forma que solamente aquellos fetos

con "formas moderadas” de sindrome de Turner son viables.*

La expresion fenotipica del Sindrome de Turner se puede explicar en base a tres
teorias: estado de haploinsuficiencia de genes que normalmente se expresan en los
dos cromosomas sexuales y que escaparian al fendmeno de inactivacion, fenémeno
de imprinting que modifica la expresion del gen en funciébn de su procedencia
paterna o materna, y por efectos inespecificos secundarios al disbalance
cromosomico. El amplio espectro de signos somaticos presentes en el sindrome de
Turner indican que diferentes genes localizados en el cromosoma X pueden ser

responsables del fenotipo completo.14

Durante el periodo prenatal son pocos los casos diagnosticados de Sindrome de
Turner, estos generalmente se deben a hallazgos incidentales tales como edema
fetal, niveles anormales de gonadotropina coriénica humana, alfafetoproteina o por

resultados anormales en el cariotipo fetal.*

El consejo genético debe ser realizado de manera multidisciplinar con la
participacion del pediatra endocrinélogo que es quien conoce mejor la evolucion a
largo plazo y todos los aspectos relacionados con el prondstico y la calidad de vida

de estas pacientes.*

El sindrome de Turner es una entidad clinica bien definida que en los ultimos afios
ha experimentado un avance muy importante en cuanto al conocimiento de su
fisiopatologia y al tratamiento de toda la morbilidad que conlleva. Se trata de un

cuadro en donde los conocimientos cientificos ha permitido cambiar por completo el

14



prondéstico en todos sus aspectos: diagnostico precoz, tratamiento de la talla baja,
tratamiento del hipogonadismo, posibilidad de embarazos a través de programas de
reproduccion asistida, soporte psicolégico, ayuda sociolaboral a través de los
grupos de apoyo, mejor conocimiento y tratamiento de la patologia asociada, mayor
esperanza de vida mejorara calidad de vida e incorporacion satisfactoria al mundo

sociolaboral.®

La mortalidad asociada al Sindrome de Turner es tres veces mayor que en la
poblacion normal y la expectativa de vida estd reducida en trece afos,
especialmente en las mujeres 45X siendo la enfermedad cardiovascular la principal
causa de muerte. Es preciso un equipo multidisciplinar que incluya ademas del
pediatra endocrinélogo, genetistas, cardidlogo, nefrélogos, otorrinos, cirujanos,
oftalmdlogos, ginecologos, psicélogos y ortopedias. capaces de asumir el

diagndstico y tratamiento de toda la patologia asociada.’®

Historicamente la Hernia diafragmatica congénita se consideraba una emergencia
quirurgica, los recién nacidos eran llevados inmediatamente a sala de operaciones
lo antes posible con la creencia de que la reduccién del contenido abdominal del
torax aliviaria la compresion de los pulmones. Sin embargo, posterior a un periodo
postquirdrgico corto presentaban deterioro respiratorio, elevada resistencia vascular
pulmonar, cortocircuito de derecha a izquierda, hipoxemia y en ultima estancia
muerte resultante de la insuficiencia respiratoria. Por lo tanto, se propuso un periodo
de estabilizacion médica y retraso en la reparacion en un intento de mejorar el
estado general del recién nacido con hernia diafragmatica congénita. La tasa de
supervivencia de los recién nacidos con hernia diafragmatica congénita varian del
60 al 90% por el uso de estrategias de tratamiento mas fisioldgicas incluyendo
técnicas de ventilacion gentil, ventilacion de alta frecuencia, soporte farmacoldgico
cardiovascular y Oxigenacion con membrana extracorporea con la mejoria gradual
en la supervivencia. 23

Se ha descrito el sindrome de Turner en asociacion con otras alteraciones como las
enfermedades de origen autoinmune entre las que se incluyen: enfermedad

inflamatoria intestinal, artritis reumatoide, tiroiditis autoinmune y diabetes mellitus y
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en raros casos coexistiendo con el sindrome de Klippel-Feil® sin embargo no se ha
encontrado relacionado con defectos de diafragma he aqui la importancia de la

presentacion de este caso clinico.
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