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HISTORIA:

Este sindrome fue descrito la primera vez por Turner en el afo de
1938. Sin embargo varios autores 10 han dado a conocer ¢ interpretado
bajo diferentes formas, pero representan prohablemente elemplos de
wn solo sindrome. Las denominaciones de: Sindrome de Turner, Tur-
ner-Varney, Sindrome de Albright, Sindrome de Bonnevie-Ullrich,
Agenesja Ovarjca, Aplasia Ovarica, e Infantilismo Ovarico, son las
mas conocidas. Botella considera como mas expresiva la denomina-
cidn de Agenesia Ovirica o Sindrome del Ovario Rudimentario.

La Apgencia Gonadal primaria, también ha sido descrita en el hom-
bre. James en 1952 recopild de )a literatura cinco casos y afiadld seis
propios.

FRECUENCIA:

Esx dificil sefialar la {recuencia, por cuanto un gran porcenlaje
pasa todavia lnadvertido. Para Cabarrou es la mas frecuente de las
afecctones endédcrinas poco comunes.

ETIOLOGIA:

Sigue siendo confusa la etiologia del Sindrome de Turner, pero
puede afirmarse desde el punto de vista genético que fa diferencia-
cion del ovario se produce por la llegada de los gonocitos a la cresta
genital. Estos son células claras, con abundante protoplasma. con
movimientos amiboideos, procedentes del intestino primitivo, ¥ por-
tadoras del estirmule necesarlo para indueir, en el mesénquima ru-
dimentario, a diferencia entre un avario ¥ un testiculo. Cuando los
gonocitos son portadores de un cardacter femenino (férmula cromosd.
mica XX) dan al llegar al esbozo gonadal un tejido capaz de segregar
estrégeno y determinar asi la formacidén de un ovario en potencia.
Si este mecanisme faila, la cresta genital queda en gstado indiferen-
te ¥ llega a estar privada de funcidn en el adulto. Los gonocitos de.
ben transformarse posteriormente en 6vulos, ¥ si este procéso no se
lleva a cabo, los ovarles rudimentarios careceran ne sélo del mesén-
auima sexual secretor de hormonas, sino también de-6vules, La etio-
logia hormonal se basa en que los gonocitos actuardn mediante secre-
clones hormonales denominadas cortexina o medularina para el sexo
femenino y masculing respectivamente, sustanclas quimicamente em-
parentadas con los estrogenos y andrégenos. Por lo tanto un fracase
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en Ja formacidén de estas sustancias determinaria 1a falta de desarro-
lle de la gdnada.

Estos factores afectan al embrién antes de la octava semana de
desarrollo fetal.

Para Jort, el sexo femenino es el basico y no requiere ningln es-
timulo gonadal embrionario; por el contrario, el sexo masculino es
activo y para su diferencizcidn es necesaria 1a presencia de un brote
embrionario testicular funcionante. La acecidn de Jos bhrotes gonadales
pareceria estar regida por el funcionamiento de la hipdfisis embriona-
ria y cuando ésta falla. las gbénadas también lo hacen y la diferen-
clacldén se realiza hacia el sexo basico o femenino.

E) Sindrome de Turner con cromating sexual masculina es ecin-
co yeces mas frecuente que con cromatina sexual femenina,

En resumen, su origen se encuentra en una alteracién del plas-
magerminative que conduce a la aparicién en el recién nacido y mas
tarde en el adolescente de un conjunto de anomalias congénitas,

ANATOMIA PATOLOGICA:

Macroscépicamente se observan covarios rudimentarios. matriz y
trompas hipoplasicas. E] estudio histopatolégico revela iejido conjun-
tivo con apariencia similar al del estroma ovarice y por lo general
la ausencia total de células de tipo epitelial. Es frecuente observar
células intersticiales de tipo Leydig.

SINTOMATOLOGIA:

Las manifestaciones de las deficiencias oviricas dependen de la
edad de su presentacién. Si la funcidn ovarica falta completamente.
para la pubertad no sélo habra falta de maduracién de los 6rganos
reproductivos, sino también faita de crecimiento de los senos y re-
percusién sobre otros caracteres sexuales.

Las caracteristicas clinicas son de tres tipos:

ay Por AGENESIA GONADAL:

1.— Amenorrea primaria.

2.— Uereo y vagina infantil.

3.~ Hipoplasia mamaria.

4.— Pezones pequenos y puntiagudos.

5— Escaso vello pubiano y axilar.

6— Cuello en esfinge. (Pterigium collit.

7— Edad 6sea normal o ligeramente retardada.
8.~ Moderada osteaporosis.

9.— Retardo en las unioneg epifistarias.

10.— Aumento de las gonadotrofinas urinarias,
il.— Disminucion de los 17 Ketosteroides urinarios.
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b DEFECTOS ESQUELETICOS:

1— Estatura pequefia,

2—. Cubitus valgus.

3— Térax escutiforme,

4.— Aumente del espacio entre pezoncs,
S.—. Arco plantar clevado.

6.—- Condrodisirofia vertebral,

7.~ Espina Bifida.

8— Manus valpus.

9= Fusion de vértchras cervieales.
10— Desarrolle costal anormal.
11.— Hipoplasia mandibular.

12— Paladar alto.

13.— Cuello corto.

14.— Encias asiméiricas,

15— SBindactilia.

1€.— Osteopgénesis imperfecta.

17— Epifisls anormales.

18.— Falanpges cortas.

¢y ANOMALIAS ASOCIADAS:

1.— Ptosls palpebral bilateral.

2— Visién tubular.

3~ Catarata bliateral.

4.~ Exoftalmas moderados.

5.~— Alblnismo retinal.

6.— Estrabismo.

Y.~ Coloboma.

£ Retardo mental.

9.— Sordera congénita.

10— Anomalias vasculares.

11— Coartaciébn de la aorta.

12.— Hlipertensién arterial (independiente de la coartacién de
ja aorta).

13.— Anomalias rcnales.

14.— Lébulo Azygos,

13.— Edemas linfangientasiros.

16— Telanglentasias.

DIAGNOSTICO:

Se basa en el aspecto somitico descrito anteriormente. pere como
a] Sindrome estd caracterlzade por la agenesta ovdrica. ésta ha de de-
mostrarse ¥ por lo tantg ne se debe basar en la sintomatologla cliniea
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externa o por las determinaciones hormonales. La observacién de la
agenesia puede comprobarse por laparctomla o douglascopia.

La edad de consulta de estas pacientes es generalmente la pu-
beral o post-puberal; durante la nifiex muchas veces cl defecio de ta-
Ha o las falmormaciones llaman la atencién. El hipogonadismo en
edades infantiles, es dificil de individualizar e impide generalmente
¢] correcto diagnostico. Hasta no hace mucho tiempo las gonadoiro-
finas urinarias altas eran el hallazgo de laboratoric mis importante.
Actualmente se sabe, que aunqgue esta Gltlma situacién es la mas fre-
cuente, pueden ser encontradas cifras normales y bajas de gonadotro-
finas urinarias.

La citologia vaginal revela efecto estrogénico muy bajo.

Desde 1949 quedt demostrado que el sexo puede determinarse mi-
croschpicamente, ya que el cardeter femenino {crommosoma XX’ o
masculino (heterocromosoma XY) es trasmitido por el 6vulo fecunde
a todas las células somaticas.

La cromatina sexual femenina ¢(XX) forma una masa en suficien-
te cantidad para ser identificada; en las cflulas correspondientes a
los diversos tejidos humanos (excepto el nerviosel la cromatina se.
xua] femenina, toma la forma de un cuerpo planc-convexo situade
en la cara interna de la membrana nuclear.

Y en la sangre se presenta, en los neutrdfilos polimorfos nuclearca
bajo la forma de una masa cromatlca, homogénea picendtica. de 1.5
micras de diametro. unida a un lébule del niucleo por un fino hiloe
de cromatina (células Drumstick!, Por el contrarie. 1z fusién mascu-
tina (XY) no es una estructura observable por los métodos actuales,

ESTUDIO RADIOLOGICO:!:

El estudio radiolégico nos pone de maniflesto las caracteristicas
ya sefialadas en los defectos esqueléticos. La auscencia total de un na-
elep epifisiario puede considerarse come patognoménica. E] hipopara-
tireidismo ¥ seudo-hipoparatiroidismo se acompafian de una talla pe-
quella ¢ hipoplasia de los mcetacarpianos, pero ésta es regular y no
puede entonces confundirse con las e la agencsia oviricn.

TRATAMIENTO:

E] iratamiento debe orientarse a obtener crecimicnto, provocar
menstruaciones y desarroflo de los caracteres scxuales sccundarios.
Cuando el estudico dseco revela que puede instalarse el {ratamiento s¢
utilizaran: Tiroides — B 12 y Androgenos de accién anabélica. La hor-
mona de crecimiento no ha mostrado utilidad. El (ratamiento del hipo-
gonadismo se realizard con estrégenos sélos o combinados con Pro-
gesterona.




HISTOCRIA CLINICAKA

FICHA DE IDENTIFICACION

Nombre: C. Ch. M. Raza:; Blanca.

Fdad: 16 aflos. Originaria de: Orosi.

Qcupacidn: Oficios Domésticos. Residencia: Orosi.

Estade civil: soltera. fnternada en e LM.ILC.
ANTECEDENTES

HEREDITARIOS ¥ FAMILIARES:

Una tia paterna mueria por metrorragia en su Menarca, Una tla
materna fuerta de tumer abdominal. Madre ¥ una hermana de 14

afios, con menarca y ritmo menstrual normales,
PERSONALES NO PATOLIGICOS:

Alimentacibn deficienie en protelnas y vitaminas. Habitacién en
regulares condiciones de higiene. Combé, alcoholismo ¥ tabaquismo
negativos.

PERSONALES PATOLOGICOS:

Sarampién, tosferina, varicela. parotiditis, amigdalitis ¥ reuma-
tismo.

QUIRURGICOS Y TRAUMATICOS:
Negaiivos,
PADECIMIENTO ACTUAL

Consuita porque no se ha presentado la meparquia. ni hay des-
arrolle de los caracteres sexuales secundarios,

EXPLORACION FISICA
HABITUS:

Paciente ambulante, sin facies caracteristiva, de corta estatura,
con cuelle en esfinge, integra. que se adapta al medio, sin movimien-
tos ancrmales y con marcha normal.

CABEZA:

Craneo: negativo.
Cara: caries dentarias. Paladar alto, Hipertrofia de amigdalas.
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CUELLO:
Corto v grueso con aletas {Prerigium Coll),
TORAX:

Infundibuliforme. Pulso interrostal palpable. Sin desarrolls ma-
mario, con pezones y aureola infantiles,

AREA PRECORDIAL:

Soplo sistolico en mesecardio, grado 11,

ABDOMEN:
Negativo.
GENITALES:

Velle pubiano muy escaso. Genitales externos infantiles. Clitoris
aumentado de tamafo. Himen intacto. Al tacto rectal se aprecia ute-
ro rudimentario.

EXTREMIDADES:

Superiores: Vello axilar ausente. Membranas interdipitales. Pul-
9 radial de 80 por minuto. P. A, brazo derecho: 15G-100; braze lzquler-
do: 140.100.

Infcriotes: Edemas maleolares moderados. Pies cortos. Arco plan.
tar elevado, P. A, 130 D. Iz, iMétodo del pulsol.

MEDIDAS ESPECIALES:

Talla: 132 ems. Medida Superior: 76,5 cms. Medida Inferior {pu-
bis pier: 555 ems. Perimetro Cefalico: 532 ems. Perimetrg Toraxico: 68
ems. Brazada: 139 cms, Abdomen: G6 cms. Peso: 76,5 Hbras.

EXAMENES DE LABORATORIO Y GABINETE

Orina: Negativa.

Heees: Ascarls lumbrivoides. Trichuris trichura.

Hemograma: Hb. 985% -12.97 grs. Eritrocitos: 4400000 m*. Leu-
cacitos: 0.650. Indive de color: 1.0 Eosinéfilos: 37, Bas6files: 1% . Mie-
locitos: 0% . Metamielocitos: 0. Stabkernige: 0% . Segmentados: 75%.
Linfocitos: 21%. Monocltos: 0.

Grups sanguineo: (. RH. Positivo,
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Proteinas: Totales: 6.533%. Albdminas: 3.79%. Globullnas: Z.74%.
Relacién A/G 1.3

Colesterol: 143 milges. ‘.

Glicemia: 94 migrs. 4.

v.0.R.L.y Negative,

Electrotardiogrema: Trazo sugiere hloqueo incomplefo de la re-
ma derecha del Haz de His.

Examen Oftalmolégico: Normal,

.. Citolegic Vaginal; Electo estrogénico muy bajo.

Frotis bucal: Cromatina sexual negativa.

Bicpsit dc plel: Cromatina sexual negativa,

Estudio Radiclégico: Edad ésea normal. Cubitus valgus, Hipopla:
sia de metacarplancs y metatarsiangs,

Nota:
- ok ¥

El dia 31 de Marzo de 1959, previa laparotomia, se¢ Practicd bajo
anegtesia nueve examen rectal ratificAndose log datos ¥a anotados.
E}l himen permitié la introduccidn de un dedo, por lo gque € pudo me-
dir vagina, encontrandole una longitud de 8 cms.

Se efectud incisién media infraumbilical como de 8 a 10 cmis.
confirmandoese la agenesia ovarica. El itero era pequefio y en forma
de herradura,
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Véase: corta estatura:; cuelle en esfinge; ausencia de desarrolle ma-
mario; vello pubiano escaso; genitales externos infantiles; edemas
maleolares.

Membranas interdigitales
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Codo: Cubitus valgus. Hipoplasia de 'os metatarsianos seqund
tercero y Cuarto.

Arcc plantar elevado
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