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Sindrome de Turner

Es una anomalia cromosomica caracterizada por la falta completa o parcial de un cromosoma X. Es una
de las causas frecuentes de abortos en el primer trimestre del embarazo (como muchos otros cuadros genéticos).
La mayoria de los que llegan a la finalizacién del embarazo son mosaicos.

Los hallazgos clinicos son muy heterogéneos y muchas veces sutiles lo que mucha veces dificulta su
diagnéstico precoz y preciso.

Una de las primeras manifestaciones es la presencia de linfedema de manos y pies en el periodo neonatal.

Ademas suelen presentar cuello alado (pterigium colli) térax en escudo con hipertelorismo mamario y
baja implantacion de las orejas y del cabello en la nuca. Debido al linfedema las ufias suelen ser
caracteristicamente incrustadas e hiperconvexas.

Presentan mayor riesgo de padecer malformaciones cardiovasculares (coartacion de aorta, aorta
bicuspide), renales (rifion en herradura, hidronefrosis) y deformidades esqueléticas (cubito valgo, 4 to y 5to
metacarpianos cortos, metatarsianos cortos, escoliosis, displasia de rodillas y otros huesos largos).

Como complicacion tienen mayor riesgo de padecer hipoacusia (conductiva y neurosensorial),
enfermedades autoinmunes como enfermedad celiaca, tiroiditis de Hashimoto y enfermedad del tejido conectivo,



diabetes y hepatitis autoinmune. Es importante evaluar la visiéon recurrentemente por el riesgo aumentado de
problemas visuales: miopia, estrabismo, ptposis, etc.

La mayoria de las nifias presentan hipogonadismo hipergonadotréfico por ausencia o deficiencia de
ovarios. Los mosaicos XO/XY presentan riesgo de gonadoblastoma y deben operarse en forma preventiva. Solo
un pequefio porcentaje desarrolla espontdneamente, siendo la mayoria de las veces necesaria la terapia de
reemplazo hormonal.

Las capacidades cognitivas suelen ser normales, presentando disfunciones que se manifiestan por
trastornos del aprendizaje, visoespaciales, de las funciones ejecutivas, de la atencién y la memoria. Todos estos
sintomas causan con mayor frecuencia problemas emocionales y de la autoestima.

Desde el punto del crecimiento, algunas de estas nifias presentan retardo de crecimiento prenatal, y lo
mas caracteristico es que desde alrededor de los 4 afos, empiezan a crecer mas lento, lo cual persiste durante
toda la infancia. En la mayoria de las nifias al no presentar desarrollo puberal espontaneo, se suma la perdida de
los centimetros que se adquieren en esa época, y como promedio, las nifias con Sindrome de Turner en
Argentina presentan una talla final de 137.9 cm, por debajo del promedio de la poblacién argentina (160 cm). En
algunas ocasiones, estas nifias presentan pocos estigmas clinicos y practicamente la baja talla es su casi unico
signo visible. Es por ese motivo que en toda nifia con baja talla sin diagnéstico es necesario realizar un estudio
cromosoémico para su deteccion.

La Food and Drug Administration (FDA) desde 1996, la EMEA desde 1993, y Argentina desde 2007 han
aprobado el uso de hormona de crecimiento (GH) en las nifias con Sindrome de Turner.

Otros tratamientos que deberan instaurarse en estas pacientes son el de la terapia hormonal de

reemplazo con estrogenos y progesterona

En sintesis para el pediatra general. las caracteristicas clinicas mas relevantes son la presencia de baja
talla familiar(100% de los casos), la disgenesia Gonadal (80-100%) ,capacidad cognitiva normal y displasia
esquelética. La Incidencia es de 1/2000 mujeres y 1/5000 recién nacidos vivos.
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