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INTRODUCCION

El sindrome de Turner es una de las anomalias cromosémicas mas frecuentes en
nuestro pais y de este centro médico nacional debido a que es un hospital de
concentracion, el ST se caracteriza por ser un trastorno genético exclusivo del sexo
femenino mediante la ausencia parcial o total de 1 cromosoma X.

La incidencia reportada en la literatura universal es de 1 de cada 2500 mujeres
nacidas vivas, y aproximadamente el 3% de todos los fetos mujer. De acuerdo a datos
epidemioldgicos Se estima que en México existen 28 mil casos reportados

Morgagni quien por primera vez, en 1761, describiera la aplasia de ovarios en una
mujer de talla baja, posteriormente Neuhaus en 1890 y Kermauner en 1912,
describieron casos de pacientes con condicidn similar, sin que se lograra una clara
definicion del sindrome . En 1930, Ullrich describi6 el caso de una nifia con ptosis
palpebral bilateral, cuello alado, linea de insercién del cabello baja en la regiéon
occipital, cibito valgo, hipoplasia ungtieal y talla baja . En 1938, Henry Turner
describi6 a un grupo de adolescentes con amenorrea primaria, infantilismo sexual y
baja talla, estas pacientes también presentaban cubito valgo, cuello alado,
hipertelorismo mamario, implantacién baja del cabello y linfedema de manos y pies.
Posteriormente otros autores como Albright y colaboradores hallaron pacientes con
los signos descritos por Turner y que ademas presentaban en la pubertad, altos
niveles de gonadotropinas urinarias. Este hallazgo permitié establecer que era una
anomalia de la funciéon gonadal mas que una deficiencia de hipotalamo o hipofisis

El ST es la combinacién de varias posibles deleciones parciales o totales en la mayoria
de sus lineas celulares dentro de los cuales podemos encontrar los siguientes tipos de
lesiones, cromosoma en anillo o delecién del brazo corto y/o largo del cromosoma X
es el cariotipo mas frecuente es 45,X (50.7%), seguido por el cariotipo en mosaico
45,X/46,XX (10.8%), 46,X,i(Xq) (10%), y 45,X,i(Xq) (9,5%)

Las manifestaciones clinicas asociadas al ST estan directamente relacionadas con la
alteracion genotipica y fenotipica de la enfermedad. Diversas alteraciones numéricas y
estructurales asociadas al cromosoma X en el ST son responsables de una amplia
gama de anomalias evidenciadas durante el desarrollo fisico, neurolégico y
psicoldgico de los individuos que padecen dicha enfermedad.

A continuacién se enlistan las anormalidades mas frecuentes de un paciente con ST
por aparatos y sistemas.

Alteraciones cardiovasculares. Los defectos cardiovasculares, como aneurismay
diseccion de la aorta.



Alteraciones esqueléticas. Displasia 6sea talla baja, acortamiento del cuarto y quinto
metacarpiano, cubito valgo, braquidactilia en manos y pies.

Alteraciones nefro urolégicas. Rifiones congénitos anormales (Rifion en herradura,
Poliquistosis renal) se manifiesta con infeccién del tracto urinario de repeticion.

Alteraciones oculares y de la visidn. Se han descrito estrabismo, ptosis palpebral,
hipertelorismo epicantos

Las alteraciones en la audicion implantacion baja de los pabellones auriculares y el
acortamiento de los conductos auditivos externos, otitis media de repeticion

Alteraciones dermatolégicas. Las alteraciones dermatoldgicas aparecen en casi el 50%
de personas con ST (). Los nevus son la lesion de aparicién mas frecuente y aumentan
con la edad y con el tratamiento con hormona de crecimiento, al parecer no
representan mayor riesgo de malignidad comparado con la poblacién genera

Alteraciones gastrointestinales y hepaticas. Se ha encontrado enfermedad Celiaca,
enfermedad de Crohn y la colitis ulcerativa crénica inespecifica.

Alteraciones inmunolégicas. Con fuerte asociacién Tiroiditis de Hashimoto se
presenta en pacientes con ST con frecuencia.

El diagnéstico El ST es una cromosomopatia detectable tanto en el periodo prenatal
como posnatal, siendo este ultimo el periodo mas frecuente del diagnostico: el 20% de
los casos se diagnostica en la nifiez y 1a mayoria son diagnosticados en la adolescencia
cuando se evidencia la talla baja, retraso de la pubertad o amenorrea primaria.

Para el diagnostico de ST se requiere hallazgos fenotipicos caracteristicos de la
enfermedad en poblacién femenina asociados a la ausencia completa o parcial de uno
de los dos cromosomas X, con o sin lineas celulares en mosaico

En todo individuo con alta sospecha clinica de ST debe solicitarse la realizacion de
cariotipo en sangre periférica y si este resultara normal se debe solicitar otra muestra
de cualquier otro tejido deben ser examinadas al menos 30 metafases, lograndose
identificar aproximadamente el 10% de los mosaicismos, con una sensibilidad del
95%.

El tratamiento de ST dependera de las afecciones que presente el paciente al momento
del diagnoéstico y serda multidisciplinario con cada una de las especialidades
correspondientes.



ANTECEDENTES

Se ha descrito manifestaciones oftalmolégicas en sindrome de Turner en pocos
trabajos de investigacidn.

En 1981 Adhikary HP. En una serie de 24 pacientes con sindrome de Turner, observo
que la ambliopia estaba presente en diez paciente que equivale a (41,6 por ciento) de
la muestra estudiada, estrabismo en nueve paciente que equivale al (37,5 por ciento)
sin especificar tipo de estrabismo, , hipermetropia en diez pacientes que equivale a
(41,6 por ciento), ptosis en siete pacientes que equivale a (29,1 por ciento), y epicanto
bilateral en once pacientes que equivale a (45,8 por ciento).

En 1984 Georgia Antonakou Chrousos Et al. Describieron 30 pacientes con sindrome
de Turner

Los hallazgos oftalmoldgicos de 30 pacientes con Sindrome de Turner. Fueron
Estrabismo como afeccion mas comun 10 pacientes presentaron la afeccién que
equivale al (33%). De los 10 pacientes con estrabismo ocho pacientes presentaron
endotropia y dos presentaron exotropia

Se encontro6 hipermetropia como alteracidn oftalmolégica en cinco pacientes.

Otras anomalias oculares encontradas fueron ptosis en cinco pacientes (16%)
Hipertelorismo en tres pacientes (10%)

Epicanto en tres pacientes (10%) (dos con epicanto palpebral y uno con epicanto
inverso), fisuras antimongoloides en tres pacientes (10%) y

microcornea ( 9,5 mm de didmetro horizontal) en un paciente

Un paciente tuvo Nistagmo periédico con alternancia del punto de bloqueo.

En 2007 Brunnerova R1, Lebl ], Krasny ], Prhova S. Durante el periodo de siete afios,
examinaron repetidamente a 81 nifias y mujeres con sindrome de Turner; El rango de
edad fue de 7-26 afios. Se observo la aparicion de enfermedades oftalmolégicas y su
posible asociaciéon con el cariotipo. En los pacientes revisados la alteraciéon
oftalmologica mas comun fue la miopia con (29%), seguido de la hipermetropia con
(24%), el epicanto (20%), los trastornos de la visidn del color (17%), la ambliopia
(12%), el estrabismo (10%) y la ptosis (5%). %). Las alteraciones de la vision del
color se definieron como protanopia en el 8,5%, deuteranopia en el 3,4% y tritanopia
en el 5,2%. La aparicién de estrabismo y ptosis fue mayor que en la poblacién
promedio. La incidencia total de errores refractivos fue ligeramente mas alta que en la
poblacién normal, con una incidencia diferente segun el cariotipo.



JUSTIFICACION

Se pretende conocer la casuistica y estadistica de las manifestaciones oftalmolégicas
en pacientes con sindrome de Turner en la poblaciéon mexicana y en pacientes del
Centro Médico Nacional “20 de Noviembre”.

OBJETIVO GENERAL

Describir cambios y anormalidades en la exploracidon Oftalmolégica de pacientes con
diagnostico de sindrome de Turner del Centro Médico Nacional “20 de Noviembre”.

Objetivos especificos:

e Describir el tipo de alteraciones oftalmolégicas en pacientes con diagnostico de
sindrome de Turner en el centro medico nacional 20 de noviembre.

MATERIAL Y METODOS

Tipo v disefio de estudio:

Estudio descriptivo, retrospectivo.

Universo o poblacién:

Se revisaran los expedientes de pacientes con diagndstico de Sindrome de Turner en
un periodo de 10 afios (marzo 2009- marzo 2019)

Muestra:

Muestreo no probabilistico por conveniencia. Se incluyeron a todos los pacientes que
cumplen los criterios de inclusion del servicio de oftalmologia.



Definicién de grupo control :

No aplica

Criterios de inclusidn:

Se seleccionaron expedientes con las siguientes caracteristicas:
e Paciente con Diagnostico de sindrome de Turner
e Pacientes servicio de oftalmologia Centro Médico Nacional 20 de Noviembre
e Sexo femenino y cualquier edad

Criterios de exclusién:

Se excluyeron expedientes de pacientes con las siguientes caracteristicas:

e Sexo masculino

e Expedientes Incompletos de pacientes

e Pacientes sin Valoracién oftalmolégica

e Pacientes Finados a la fecha de revisién de expedientes

Variable Definicion Definicion Escala de | Tipo de
conceptual operacional mediciéon variable

Edad Tiempo transcurrido | Tiempo transcurrido | Ahos Cuantitativa
desde el nacimiento | desde la fecha de Discreta
hasta el momento | nacimiento dada hasta
actual el momento del estudio

Género Caracteristicas Caracteristicas Masculino o | Cualitativa
genotipicas que | fenotipicas en los | Femenino Dicotémica
definen el sexo pacientes para definir

SU Sexo

Agudeza visual Capacidad del | Capacidad del sistema | Cartilla del | Cuantitativa
sistema visual para | visual para percibir, Continua
percibir, detectar o [ detectar o identificar ETD_RS y S.u
identificar objetos | objetosespeciales con eqU|vaIenC|a
espegigles con unas | unas cgndiciones de en escala
condiciones de [ iluminacién buenas
iluminacion buenas de Snelleny

logMAR.

Reflejos pupilares Capacidad del | Capacidad del sistema | Defecto pupilar | Cualitativa
sistema visual | visual aferente y | aferente, nominal
aferente y eferente de | eferente de percibir e | defecto pupilar
percibir e integrar | integrar estimulos en | eferente,
estimulos en cada una | cada una de sus vias arreflectica.
de sus vias

Estrabismo Enfermedad que | Enfermedad que altera | Hipotropia, Cualitativa
altera la  posicion | la posicién primaria de | hipertropia, Nominal
primaria de la mirada | la mirada y que puede | exotropia,

y que puede | acompafarse de | endotropia.
acompanarse de | alteraciones en los

movimientos oculares




alteraciones en los
movimientos oculares

Presion intraocular | Medida de la presion | Medida de la presion | mmHg Cuantitativa
intraocular intraocular Discreta

Parpados y | Se identifica la zona | Se identifica la zona | Parpados, Cualitativa

Anexos afectada y se describe | afectada y se describe | pestafas, nominal
en parpados y anexos | en parpados y anexos cantos.

Segmento anterior | Se identifica la zona | Se identifica la zona | Cornea, camara | Cualitativa
afectada y se describe | afectada y se describe | anterior, nominal
en segmento anterior en segmento anterior cristalino, iris

Fondo de ojo Bajo midriasis Bajo midriasis Cuadrante Cualitativa
farmacologica con farmacologica con temporal Nominal
tropicamida y tropicamida y superior
fenilefrina, se fenilefrina, se identifica | Cuadrante
identifica la zona la zona anatémica temporal inferior
anatémica afectada afectada por la Cuadrante nasal
por la metastasis metastasis intraocular superior
intraocular Cuadrante nasal

inferior

Técnicas v procedimientos empleados:

Se recopilo la siguiente informacién de los expedientes:

Exploracién oftalmolégica completa

Agudeza visual y capacidad visual en unidades logMAR ingreso y ultima nota
de evolucion

Edad y sexo

Reflejos pupilares

Exploracion estrabologica

Presion intraocular

Exploracion segmento anterior

Exploracién de Fondo de ojo

Procesamiento y analisis estadistico:

Se realizo el andlisis mediante estadistica descriptiva mediante el programa SPSS
version 19-0.
Se realizo registro de las variables de interés en hoja de calculo de Excel.



RESULTADOS

Se revisaron registros del servicio de oftalmologia del 01 marzo 2019 al 01 marzo
2019; encontrando:

Dentro de los expedientes evaluados se encontraron un total de 53 pacientes (100%)
evaluados por el servicio de Oftalmologia, con diagnoéstico de sindrome de Turner
dentro de los cuales 17 se excluyeron (32.1%): 10 expediente incompleto (59.0%), 4
no valorados por servicio de oftalmologia (23.0%), 3 finado al momento de revision
(18.0%),

Exclusion

B Expediente incompleto M No valorados por servicio de oftalmologia M Finado al momento de revisién
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Grafico 1: Total de pacientes que no cumplen criterios de inclusion y causas

De los 36 expedientes evaluados (67.9%) que cumplian con criterios de inclusién para
este estudio; 36 (100 %) fueron del sexo femenino.

SEXO

M Mazculine M Femenino

Grafico 2: Porcentaje de pacientes y distribucidn por género

Con un promedio de edad al diagnéstico de 6 afos (73 meses), con una mediana de
4.5 afios (54 meses) y una moda de 2 afios (24 meses).
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Grafico 3: Edad de la poblacion estudiada con diagnéstico de Sindrome de Turner.

También se analiz6 frecuencia de estrabismo de los cuales 9 pacientes 25% resulto
con desviacién en la posicion primaria de la mirada 6 exotropia frecuencia de 66.3%,
3 con endotropia frecuencia de 33.3%.

l Exotropia
| E Endotropia

Grafico 4: Frecuencia de Estrabismo

La agudeza visual en promedio encontrada al momento del diagndstico fue de 0.4 en
escala logaritmica equivalente a 20/50 en escala en pies para ambos ojos.
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Grafico 5: Agudeza visual inicial y final bilateral

De los 36 pacientes analizados, 18 no presentaron anormalidades (50%), 9 pacientes presentaron
epicanto simple ( 25%), 6 presentaron Epicanto Inverso (16.6 % ) 3 presentaron telecanto (8.3%)
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Grafico 6: Porcentaje de alteraciones palpebrales

De los 36 pacientes estudiados no se encontré ninguna anormalidad en segmento

anterior ni en polo posterior .

Segmento anterior esencialmente normal 100

Alteraciones en Segmento Anfterior

Polo Posterior Esencialmente Normal _ 100

Alteraciones en Polo Posterior

] 20 40 a0 20 100 120

Grafico 7: Frecuencia de Alteraciones en segmento anterior y en polo posterior.
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DISCUSION

El sindome de Turner es una condiciéon presente desde el nacimiento y continua
persistente sin tratamiento; a la cual se han asociado diferentes patologias oculares,
esto puede conllevar a un desarrollo visual anormal, el cual puede derivar en
ambliopia que terminara por mermando la calidad de vida .

Es importante resaltar el resultado obtenido en nuestro estudio de un 25% para
alteraciones mayores como desviacion en la posiciéon primaria de la mirada, el cual es
un gran porcentaje de alteraciones que deterioran la calidad visual La edad de
presentacion durante la consulta fue de un promedio de 6 afios; esta edad de primera
consulta retrasa de una manera muy importante el diagndstico oportuno y el
tratamiento; el cual debe establecerse antes del desarrollo visual final
aproximadamente a los 7 afos, dejando muy poco tiempo de accién; recordando que
esta etiologia esta presente desde el nacimiento.

CONCLUSIONES

Las alteraciones visuales pueden conllevar a ambliopia que es una causa de ceguera
reversible que afecta nuestra poblaciéon pediadtrica durante el desarrollo de la via
visual, es importante el diagnostico oportuno y se debe llevar a cabo un amplio
conocimiento de esta patologia en los primeros niveles de atencién para un estrecho
control y tomar accién quirtrgica cuando se requiera

El tiempo transcurrido entre el diagndstico y tratamiento es vital para una
recuperacion visual.
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ANEXO 1
Anexo 1: Cartilla de vision del ETDRS
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Anexo 2: Cartilla de vision de ETDRS con simbolos LEA para pacientes iletrados
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Anexo 3: Esquema Fondo de ojo, division por cuadrantes.
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