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OSAICO TURNER Y EMBARAZO. PRESENTACIÓN DE UN CASO

r.  Carlos  Ortiz  Lee,1  Dra.  Nayra de Marcos López,2 Dra. Mirta Prieto Valdés3

 Dra. Dianacer Garolera Bermúdez4

ESUMEN: La constitución cromosómica más frecuente del síndrome de Turner es 45XO, pero
ambién han sido descritas variantes de éste, como los casos con mosaico Turner con fórmula
romosómica XX/XO, descrita por Ford. En la literatura se plantea que casos con esta variante no
uelen lograr embarazo, pues traen aparejada una alta incidencia de esterilidad. El objetivo del
resente trabajo es presentar una paciente de 22 años de edad, con historia clínica de baja talla y
stigmas de disgenesia gonadal turneriana, que a los 10 años se le diagnosticó un mosaico Turner
on cariograma 46XX 45XO; a los 16 años de edad tuvo la menarquía, a los 22 se le diagnosticó un
mbarazo y tuvo un parto normal. Este es el primer caso que se reporta en nuestro país.

escriptores DeCS: COMPLICACIONES DEL EMBARAZO; SINDROME DE TURNER.
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El síndrome de Turner no presupone
existencia de una disgenesia gonadal, a
que ésta concurre muy frecuentemen
acompañándose además de altas cifra
gonadotropinas y niveles bajos d
estrógenos.

El análisis cromosómico revela que 
la mayoría de estas pacientes el cariot
existente es de 45 cromosomas; 44 de e
son normales (autosomas) y no hay m
que un sólo gonosoma (X).
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Además de esta fórmula mayoritari
existen diversas variantes, entre las que
incluye el mosaicismo XO/XX, descrito po
Ford1 en 1959, y en esta variante, igual q
en todas las relacionadas con el síndro
de Turner, ha quedado demostrado que
pacientes no suelen lograr embarazos, p
traen aparejados una alta incidencia de
terilidad.

Hasta 1990 se habían reportado s
138 embarazos en 62 pacientes con e
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diagnóstico,2 desde  que Bahner3 descri-
biera en 1960 el primer caso de embara
espontáneo en esta entidad.

La presencia de un embarazo en u
paciente con mosaicismo 45XO/46XX, h
cho del que no existen reportes previos
nuestro país, nos motivó a revisar el tem
presentar el caso.

Presentación del caso

Paciente H.G.J; HC: 108171, nacida 
1973, de parto normal. En 1981 es remitida
Hospital  "Pedro Borrás" para valorar u
síndrome de baja talla.

Se estudia en el Departamento de E
docrinología Infantil, y al examen físico s
observa cuello corto, con tendencia 
pterigion, implantación baja de las oreja
aumento del vello corporal, cuart
metacarpiano corto y pectum excavatum.

Complementarios: Rx cráneo, silla tu
ca, normales; edad ósea en correspond
cia con la cronológica, electrocardiogram
telecardiograma, fondo de ojo, refracción
ultrasonido renal normales.

Se le realiza estudio del cariotipo
y en marzo de 1982 se informa una fó
mula 45XO/46XX, correspondiente a u
mosaico Turner.

Todo el tiempo creció en la línea del te
cer percentil y alcanzó un desarrollo intele
tual normal, con una pubertad tardía, pres
tó la menarquía a los 16 años.

Después de la menarquía sus ciclos
menstruales fueron normales, hasta que
cumplir los 22 años tiene un cuadro d
opsomenorrea y se le diagnostica embara

Durante su atención prenatal, en nue
tro hospital, se le realizó nueva determin
ción de cariotipo en sangre periférica, lo q
corroboró la presencia del mosaicismo, el
27/2/1995.

Fue seguida en consulta de Obste
cia del centro, y concluyó su embarazo 
25
-

l

.

la semana 39, con parto eutócico y recié
nacido masculino  de 3 120 g sin complica
ciones.

Discusión

Es conocido que no todos los caso
de síndrome de Turner tienen un cariotip
XO, del mismo modo que no todas la
disgenesias gonadales  cursan con sínd
me de Turner.

Esta afección puede cursar o no co
alteraciones cromosómicas, pero sí con v
riada constitución, de las cuales la más fr
cuente es la XO. Ésta, según se plantea
la literatura,4 casi constantemente se acom
paña de serias huellas corporales.

El 60 % de las pacientes con síndrom
de Turner presentan una monosomía X. 
resto tiene variedad de cariotipos, tanto e
anomalías estructurales del cromosoma 
como  en mosaicismos. Botella4 plantea que
estas pacientes en la época prenatal te
drían ovarios perfectamente desarrollado
los cuales secundariamente se iría
atrofiando de forma progresiva, hasta qu
dar convertidos en cintillas sin estructura
De este modo, cualquier mosaicismo qu
carezca de cromosoma X caliente (ejempl
mosaicismo XO/XX y XO/XXY) carece tam-
bién de poder para tener un ovario desarr
llado, y por tanto, origina un síndrome d
Turner. En el mosaicismo XX/XO hay, de
igual modo, casos de agenesia ovárica, q
podrían explicarse por una dominancia XO
tratándose generalmente de casos con s
drome de Turner atenuados.

Algunos autores han publicado ca
sos con ciclos menstruales normales
fertilidad demostrada. Este grupo de pa
cientes, según Botella, constituyen ex-
cepciones (mosaicos inadvertidos) y su
cariotipos no llevan implícita la disgenesi
gonadal.

En la relación siguiente se muestran lo
diversos cariotipos que aparecen en el s
drome de Turner y sus variantes descrit
por De Grouchy5 en 1984.



Cromosoma X: 45X
46XX/45X
47XXX/45X
47XXX/46XX/45X
Isocromosomas del X (diferentes tipos)
Delecciones del X (diferentes tipos)
Cromosoma X en anillo.

Cromosoma Y: 46XY
46XY/45X
46XYY/45X
Isocromosomas del Y (diferentes tipos)
Delecciones del Y (diferentes tipos)
Cromosomas decéntricos.

Cariotipo normal: 46XY
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Nielsen6 plantea que la menstruació
aparece de forma espontánea en aproxi
damente el 5 % de las pacientes con sín
me de Turner, y que algunas de ellas p
den tener fertilidad normal.

Guerguin7 presenta un caso en 1993
en su revisión plantea la alta incidencia
abortos y muertes perinatales que se 
servan en estas pacientes, las cuales
atribuidas a aberraciones cromosómica
malformaciones fetales, así como la pro
bilidad aumentada de present
preeclampsia (como en el caso que des
be) lo que explica por la hipoplasia y el co
siguiente trastorno primario de l
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vascularización uterina que presentan 
tas pacientes.

Otros autores,8-10 plantean que en es
tos casos existe una mayor probabilidad
cesárea que en las embarazadas sana
bido precisamente a que la preeclampsia
ocasiones obliga a interrumpir la gestaci
además, de que se presentan muchos
sos de desproporción cefalopélvica, exp
cable por la baja talla de estas embara
das.

En el caso que presentamos, afortu
damente, no hubo ninguna de estas c
plicaciones, y el embarazo evolucionó 
tisfactoriamente hasta el término, conc
yendo en un parto eutócico.
SUMMARY: 45XO is the most frequent chromosomal constitution of Turner�s syndrome, but
some of its variants have also been described, such as the Turner mosaic with a XX/XO chromosomal
formula described by Ford. According to literature, those cases with this variant cannot usually get
pregnant due to their high incidence of sterility.  The  purpose  of the present paper is to present a
22-year-old patient with history of short stature and stigmas of gonodal disgenesis that at 10 was
diagnosed a Turner mosaic with 46XX 45XO karyogram, at 16 she had menarchy, and at 22 got
pregnant and had a normal delivery. This is the first case reported in our country.

Subject headings: PREGNANCY COMPLICATIONS; TURNER�S SYNDROME.
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