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Resumen: 

 

El síndrome de Turner se presenta en mujeres por la ausencia parcial o total de un 

cromosoma X. En nuestro país existe poca información relacionada al diagnóstico 

clínico y citogenético del Síndrome de Turner, por lo cual se realizó un estudio 

analítico transversal, con el objetivo de identificar la correlación clínica y 

citogenética. Se estudiaron 31 pacientes que asistieron a la consulta entre el 2014 

y 2020 y que por las características clínicas y fenotípicas se sospechaba de 

síndrome de Turner, realizando así el estudio citogenético para determinar el 

cariotipo, para un total de 17 pacientes con diagnostico citogenético de síndrome de 

Turner. Los resultados del estudio indican que el grupo etario más frecuente fue el 

de 5 a 10 años con un 47%, el 59 % eran del área rural de Managua. 

Con respecto a la edad de diagnóstico la edad máxima encontrada fue de 5-10 años, 

constituyendo un 53%. Obtuvimos que 70.5% de las pacientes, la variedad 

citogenética más frecuente fue 45 XO y la característica clínica más frecuente fue 

la talla baja con el 100%. La variedad citogenética 45 X, se asoció más a 

alteraciones cardiovasculares y renales, así como mayores manifestaciones clínicas 

en las pacientes 45 X que del resto, mosaicismos e isocromosomas, coincidiendo 

con la bibliografía revisada.  

Se recomendó crear normativas y protocolos de manejo, con supervisión del 

cumplimiento del mismo. Así como promover la investigación para que de esa forma 

se realicen otros estudios que le den continuidad a este, para contar con mayor 

información que sirva de herramienta para mejorar la intervención y calidad de 

atención en nuestro país. 

 

 

 

 



 

 

OPINION DEL TUTOR: 

El estudio titulado “Correlación clínica y citogenética del Síndrome de Turner en 

pacientes atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de 

enero del 2014 a diciembre del 2020”, elaborado por la doctora Norma Elena Orozco 

Vílchez para optar al título de Pediatra, es un trabajo muy particular porque es el 

primer estudio que aplica los resultados de cariotipo realizados en el nuevo 

laboratorio de citogenética localizado en el Hospital Infantil “Manuel de Jesús 

Rivera” para correlacionarlos con los datos clínicos documentados en los 

expedientes de las pacientes estudiadas. 

El síndrome de Turner es una condición genética de tipo cromosómica que se 

presenta solamente en mujeres. El 99% de los embarazos con síndrome de Turner 

se interrumpen de manera natural, logrando nacer solamente el 1% de los 

embarazos. De manera general la mortalidad del síndrome de Turner es baja, con 

excepción de las pacientes que presentan problemas cardíacos serios en los 

primeros años de vida, pero la morbilidad a la que se enfrentan las pacientes es 

muy amplia, destacando los problemas de talla baja, alteraciones renales, cardíacas 

y posteriormente en la vida, los problemas relacionadas al desarrollo puberal 

incluyendo la infertilidad, situación que les genera problemas psico-emocionales 

muy serios para los cuales pocas veces hay intervenciones que ayuden a estas 

personas a superar dichos problemas. 

Este estudio se convertirá en un referente importante para futuros estudios que 

seguramente se realizarán alrededor de este tema tan sensible e importante. 

 

 

GERARDO MEJÍA BALTODANO 

MÉDICO PEDIATRA – ESPECIALISTA EN GENÉTICA 
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I. Introducción 

 

El Síndrome de Turner (ST) es poco común(1–4), que fue descrita por primera vez en 

1930 por el Dr. Urllich(5) y el Dr. Turner(6) en 1938. A pesar de ser una enfermedad 

con más de 80 años de haberse descrito por primera vez, todavía se descubren 

nuevas características en torno a esta. 

El ST tiene una prevalencia de 50 casos por cada 100,000 recién nacidos de sexo 

femenino, el cual se produce principalmente por alteraciones del cromosoma X.(4,7–

10)  

La alteración del cromosoma X de las pacientes con ST se presenta con una gran 

variedad de cariotipos, de los cuales el 45 a 50% presentan monosomías del 

cromosoma (45, X) seguido de variantes como 45, X/46, XX, mosaicos con 

isocromosomas, 45, X/46, X, i(Xq); con anillos, 45,X/46,X,r(X); o con fragmentos, 

45,X/46fra. (2,11–14)  

Estas aberraciones del cromosoma X están ligadas a alteraciones del gen SHOX 

(acrónimo del inglés Short Stature Homeobox-containing gene), haploinsuficencia 

de TIMP 1 del cromosoma X (inhibidor tisular de metaloproteinasa 1) y la presencia 

de TIMP 3 (inhibidor tisular de metaloproteinasa 3).(11,15–22) 

El ST se caracteriza por la presencia de estatura baja para la edad en relación con 

la población en general, así como anomalías cardíacas estructurales, enfermedades 

autoinmunes, infertilidad(2,23–25) y trastornos del aprendizaje(26–28), y sus rasgos más 

característicos son la presencia de estatura baja e infantilismo sexual que se 

observan durante la adolescencia, sin embargo, la clínica de estas pacientes puede 

variar con la edad.(3,13–15,29,30) 

La edad de diagnóstico para el ST es aproximadamente alrededor de los 15 

años(4,15,23,31,32), sin embargo, algunas pacientes son diagnosticadas en la edad 

adulta o nunca son diagnosticadas, aumentado el riesgo de mortalidad asociadas 

principalmente a un mal manejo de las complicaciones renales, metabólicas, 

endocrinológicas y cardíacas. (2,10,25,33,34)  
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La mortalidad neonatal puede aumentar hasta en un 36% cuando se presenta el 

síndrome de hipoplasia del ventrículo izquierdo y un 99% con ST (45, X) terminan 

en un aborto espontáneo. (4,9,35–37) 

Por ello, es necesario realizar detecciones tempranas del ST en sus diferentes 

etapas; en la etapa perinatal, se puede realizar ultrasonografías en las cuales se 

buscan datos de higroma quístico o se realiza la valoración del triple test, así como 

durante el nacimiento se puede buscar características sugestivas de ST como la 

presencia de pliegues cutáneos laxos en la nuca, edema en el dorso de las manos 

y pies, implantación baja del cabello y disminución de su longitud (2-3cm) para su 

edad gestacional (2,4,11,35–38). Además, de realizar el análisis cromosómico en todas 

las pacientes que se sospeche ST, como mínimo se deben de analizar 20 células 

para determinar el cariotipo en linfocitos de sangre periférica o por amniocentesis 

según sea el caso. (13,14,21,29,39,40) 

A nivel nacional, existe poca información sobre el Síndrome de Turner, por ello 

nuestro estudio tiene como objetivo el poder determinar la correlación que existe 

entre el cariotipo detectado en el análisis cromosómico y las características clínicas 

que presentan las pacientes atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús 

Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 
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II. Antecedentes 

 

El Síndrome de Turner (ST) fue descrito por primera vez por el Dr. Otto Ulrich en 

1930(5) y por el Dr. Henry Turner en 1938(6), es la aneuploidía más frecuente de los 

cromosomas sexuales en el ser humano(7,19,33,41). Siendo la más frecuente la 

monosomía del cromosoma X (45,X)(4,13–15) con una incidencia de 1 por cada 2,500 

a 5,000 recién nacidos del sexo femenino. (4,13,14,19,24,33,42)   

Las características clínicas que presentan estos pacientes han sido descritas por 

múltiples estudios, desde su descripción por primera vez por el Dr. Ulrich y el Dr. 

Turner.(5,6) 

Salas et al.(29) y Peña Villafuerte et al.(42), realizaron reportes de casos de pacientes 

con Síndrome de Turner en el 2016 y 2007 en Venezuela y Bolivia respectivamente, 

en los cuales encontraron que la principal causa de consulta de los pacientes fue la 

presencia de talla baja que aparece en un 78 – 100% de los casos. Ríos et al., en 

el 2015(32) en el Hospital Universitario de Cruces, Biskaia en España, encontró que 

el principal motivo de consulta era la talla baja y Jiménez et al., en el 2018(22) en 

México, realizo una presentación de casos clínicos en las cual encontró que la talla 

baja (1.28 cm por debajo del percentil) era la característica fenotípica más común 

del ST en recién nacidos y Collin et al.(43), en el Reino Unido en el 2016 realizó un 

meta-análisis en el cual encontró que la talla baja se hace más visible clínicamente 

durante la adolescencia. 

En la caracterización de los pacientes Salas et al.(29) y Peña Villafuerte et al.(42), 

realizaron reportes de casos de pacientes con Síndrome de Turner en el 2016 y 

2007 en Venezuela y Bolivia respectivamente, encontrando la presencia de 

infantilismo sexual, cuello corto alado (pterigium colli), cubitus valgus e implantación 

baja de cabello, además de defectos cardíacos como coartación de aorta y 

malformaciones renales. Estas manifestaciones clínicas coinciden con diversos 

estudios a nivel mundial.(8,19,24,33,44–46) 
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Del Rey et al.(39), en su estudio realizado en Argentina en el 2018, en el cual 

pretendía establecer una relación fenotípica-cariotipo en regiones específicas de los 

cromosomas sexuales, encontró que, en todas las variantes cromosómicas, 

predominaba la talla baja. 

Fuchs et al.(33), en su estudio de cohorte retrospectivo de 68 años (1950-2017) 

realizado en la Clínica Rochester en Estados Unidos encontró que el 41% de su 

población presentaba malformaciones congénitas cardiacas, siendo las lesiones 

más comunes la presencia de válvula aórtica bicúspide (32%) y la coartación de la 

aorta (14%); siendo la disección aórtica una lesión muy rara (2%). Thurnström et 

al.(47), en su estudio de cohorte prospectivo de 28 años (1995-2018) realizado en 

Suecia en el Hospital Universitario Sahlgrenska, encontró que la disección aórtica 

es una lesión muy rara, pero de alta mortalidad para la paciente. 

Según Fuchs et al.(33), es su estudio de cohorte retrospectivo de 68 años (1950-

2017) realizado en la Clínica Rochester en Estados Unidos encontró que la edad 

promedio del diagnóstico fue a los 9 años (rango de 2 a 12 años), sin embargo, esto 

varía según la población de estudio, como lo presento Ríos et al.(32), en su estudio 

realizado en el 2015 en el Hospital Universitario de Cruces, Biskaia en España en 

el cual encontró que la edad promedio de diagnóstico fue de 4,75 años. 

Diversos autores coinciden en que el diagnóstico basado únicamente en las 

características clínicas se hace de forma tardía hasta en un 30% de los pacientes 

con ST, aumentando la morbilidad y mortalidad de estos (12,24,29,33,45,48,49), por lo que 

es necesario la caracterización del genotipo, que es el método más efectivo de 

diagnóstico según lo plantean Ríos et al. (2015)(32) en su estudio realizado en el 

Hospital Universitario de Cruces, Biskaia en España. 

Salas et al.(29) en su estudio realizado en el Hospital Universitario Dr. Ángel Larralde 

en Venezuela entre los años 2009-2014 y Zhang et al(19), en su estudio realizado en 

la Universidad de Stanford, USA en el 2020 encontraron que la caracterización del 

genotipo es el método más efectivo para el diagnóstico del ST. 
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Existe una gran variedad en la presentación citogenética, predominando el cariotipo 

45,X (50–52) que ocurre en el 45% a 60% de los casos como lo plantea Sales Bisop 

et al.(53), en su estudio realizado en el laboratorio de citogenética humana de la 

Universidad Federal Pernambucano de Brasil en el 2019.  

La presencia de los cariotipos con mosaicos 45,X/46,XX, 45,X/46,X,i (Xq), 

45,X/46X,r(X) y fragmentos 45,X/46fra son menos comunes, tal como lo refieren 

Sales Bisop et al.(53) en su estudio realizado en el laboratorio de citogenética 

humana de la Universidad Federal Pernambucano de Brasil en el 2019; Zhang et 

al.(19) en su estudio realizado en la Universidad de Stanford, USA en el 2020; 

Mazzocco et al(28) en su estudio realizado en la escuela de Medicina de la 

Universidad de Jhon Hopkins en el 2006 y Saldarriaga et al.(13) en su estudio 

descriptivo de corte transversal realizado en los laboratorios de citogenética de la 

Universidad del Valle y un instituto de genética de Cali, Colombia. 

A nivel nacional existe registro de un único estudio realizado por Baltodano 

Martínez(23), en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ en el año 

2017, teniendo como objetivo el poder identificar el comportamiento clínico y 

epidemiológico del Síndrome de Turner, encontrando que los pacientes fueron 

diagnosticados entre los 15 a 19 años con una edad media de 9 años, siendo la 

característica clínica más relevante la presencia de talla baja en el 98% de los casos 

(media de 138.95 cm), y presentaban alteraciones cardiovasculares y renales en el 

37.5% y 30% de los casos respectivamente, además recibieron terapias de 

reemplazo hormonal con estrógenos conjugados (47.5%) gestágenos orales 

(12.5%) y hormona del crecimiento (5%).   

  



Correlación clínica y citogenética del Síndrome de Turner en pacientes atendidos en el Hospital 

Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

pág. 7 

 

III. Justificación 

 

La incidencia del Síndrome de Turner es de 1 caso por cada 2,500 a 5,000 recién 

nacidos de sexo femenino y su principal característica clínica es la presencia de 

talla baja.(3,4,10,11,42,45)  

La mortalidad de los pacientes con ST aumenta considerablemente cuando estos 

son diagnosticados de forma tardía, ya que no se les brinda la atención integral a 

sus complicaciones cardiovasculares(33,47,49), renales, endocrinológicas y 

metabólicas (4,10,24,32,46,52). 

El diagnóstico temprano de las pacientes es esencial para mejorar la calidad de vida 

de estas en diferentes aspectos de su vida(45), tanto social como físicamente 

hablando, ya que se puede instaurar tratamiento de forma temprana.  

Actualmente a nivel nacional, existe poca información relacionado al diagnóstico 

clínico y citogenético del Síndrome de Turner, por ello con nuestro estudio 

pretendemos el poder caracterizar las manifestaciones clínicas del Síndrome de 

Turner y establecer una relación según sus diferentes cariotipos. Además, a partir 

de junio de 2018 en nuestro hospital se ha iniciado la realización de estudios de 

cariotipo, lo que está permitiendo la realización de estudios diagnósticos cuando se 

sospecha esta condición, lo que permitirá un diagnóstico citogenético temprano. 
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IV. Planteamiento del problema 

 

El Síndrome de Turner es un desorden genético raro que se caracteriza por la 

ausencia parcial o completa del cromosoma X y tiene una prevalencia de 1 caso por 

cada 2,500 a 5,000 recién nacidos vivos de sexo femenino(4,12,23,54). 

La variante más común del ST es el cariotipo 45,X que se presenta en más de la 

mitad de los pacientes (13,32,40) y sus características clínicas más frecuentes son la 

baja estatura para su edad y la presencia de infantilismo sexual (6,23,36,40,48).  

La presencia del ST conlleva múltiples complicaciones como como la disminución 

de su calidad de vida(32,45,55) y el incremento en la mortalidad de los pacientes, 

asociadas principalmente a causas cardiovasculares(24,33,36,47,49). Por lo que es 

necesario el poder detectar de tempranamente el ST e instaurar tratamientos de 

forma integral para evitar y/o disminuir estas complicaciones. 

Por lo antes mencionado, nos planteamos la siguiente pregunta de investigación:  

¿Cuál es la correlación que existe entre las características clínicas y citogenéticas 

del Síndrome de Turner en pacientes atendidos en el Hospital Infantil Manuel de 

Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020?  
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V. Objetivo General: 

 

Identificar la correlación clínica y citogenética del Síndrome de Turner en pacientes 

atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 

2014 a diciembre del 2020. 

 

VI. Objetivos específicos: 

 

1. Describir las características clínicas de los pacientes con Síndrome de 

Turner. 

2. Identificar los cariotipos más comunes presentes en los pacientes con 

Síndrome de Turner.  

3. Establecer asociación entre los diferentes cariotipos y las características 

clínicas de los pacientes con Síndrome de Turner. 
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VII. Marco Teórico 

 

Definición:  

Pediatría de Nelson define al Síndrome de Turner (ST) como ¨ la combinación de 

las características fenotípicas típicas acompañadas de la ausencia completa o 

parcial del segundo cromosoma X, con o sin mosaicismo¨(4).  El ST se caracteriza 

por presentar talla corta, disgenesia gonadal con infantilismo sexual, pterigium colli, 

cubitus valgus (disminución del ángulo cubital), implantación baja del cabello. 

(4,24,26,39,48,56–58)  

 

Epidemiología:  

El Síndrome de Turner es una enfermedad que afecta a mujeres y tiene una 

incidencia de 1 caso por cada 2,500 a 5,000 recién nacidos vivos de sexo femenino 

en diferentes poblaciones étnicas. (19,57,59) 

La edad promedio del diagnóstico es a los 15 años (2,8–11), aunque algunas mujeres 

son diagnosticadas en edad adulta (11) y otras nunca son diagnosticas como lo 

refiere Tuke et al.(7) 

El clásico cariotipo del ST es 45,X se presenta entre el 45% a 50% de los pacientes 

vivos (8,9,13,14,29,41,57). Al momento de la concepción su prevalencia es de 3%, sin 

embargo, casi el 99% de los casos terminan en aborto espontáneo y es la causa del 

5% al 15% de todos los abortos espontáneos. (4,52,59) 

 El 50% de las pacientes presentan una gran variedad de cariotipos en mosaicismo 

como 45,X/46,XX o 45,X/47,XXX, cariotipos con un cromosoma X estructural con 

anormalidad (por ejemplo, i (Xq) o i (Xp)), o cariotipos que incluyen el cromosoma 

Y o fragmentos del cromosoma Y. (4,12–14,19,42,57)  

Las cardiopatías son las enfermedades más frecuentes que presentan en todas las 

variantes citogenéticas del Síndrome de Turner. (32,33,45,49)  
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Fuchs et al.(33), demostró que los pacientes con ST tienen 3 veces más riesgo de 

fallecer por causas cardíacas que los pacientes sin ST, siendo la disección aórtica 

la patología con mayor tasa de mortalidad, aumentando el riesgo de muerte hasta 

23.6 veces, seguido del síndrome del corazón izquierdo hipoplásico que tiene una 

mortalidad neonatal del 36% y una mortalidad infantil del 82%(11,33,34,46,49).  

Según Tucke et al.(36), los pacientes con cariotipos 45,X tienen una mayor mortalidad 

en comparación con el resto de la población. 

Variantes citogenéticas del Síndrome de Turner (ver figura 1): 

Las mujeres con Síndrome de Turner pueden presentar diferentes cariotipos los 

cuales están asociados al desarrollo de las manifestaciones clínicas. Según 

Gravholt et al.(2), refiere que estas variantes de los cariotipos incluyen 45,X (pérdida 

completa de un cromosoma X) así como mosaicos del mismo (45,X/46,XX; 

45,X/47,XXX), la presencia de un isocromosoma en el brazo p o q (45,X/46,X,i(Xq)), 

cromosomas en anillo (45,X/46,X,r(X)), la presencia de cromosomas Y, y otros 

cariotipos más complejos. (2,4,56,60,11,15–17,19,29,31,39) 

El gen SHOX (acrónimo del inglés Short Stature Homeobox-containing gene) se 

encuentra ubicado en el brazo corto (PAR 1) de los cromosomas X e Y(16), por lo 

que la expresión disminuida del gen SHOX y su escape a la inactivación del 

cromosoma X, explica parte del déficit de crecimiento de las pacientes con 

Síndrome de Turner. (2,4,16,17) 

El gen SHOX regula la proliferación y maduración de los condrocitos de la placa de 

crecimiento (17), controla la expresión de NPPB (que codifica péptidos natriuréticos 

B) y FGFR3 (que codifica a los receptores 3 del factor de crecimiento de los 

fibroblastos) e interactúa con SOX5, SOX6 y SOX9 (miembros de codificación del 

grupo SRY relacionados al grupo Box de alta movilidad de la familia de factores de 

transcripción implicados en la determinación del destino celular) y otros genes(16,17). 

Los pacientes con haploinsuficiencia SHOX, presentan estatura baja, micrognitia, 

escoliosis, paladar arqueado, deformidad de Madelung y longitud de pierna 

reducida. (18) 
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A su vez, las pacientes pueden presentar haploinsunficiencia del TIMP 1 del 

cromosoma X (inhibidor tisular de metaloproteinasa 1) y la presencia de TIMP 3 

(inhibidor tisular de metaloproteinasa 3) explica por qué las pacientes con ST tienen 

10 veces más riesgo de presentar patologías cardíacas como válvula aórtica 

bicúspide y dilatación aórtica. (16,18,61) 
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Manifestaciones clínicas:  

Existen datos clínicos en diferentes etapas de la vida del paciente que nos pueden 

permitir el diagnóstico del Síndrome de Turner, entre ellos encontramos:  

Perinatal/Neonatal:  

Durante el embarazo en el primer y segundo trimestre se pueden detectar 

alteraciones asociadas a ST en el feto por medio de ultrasonografía. Las 

alteraciones presentes son el edema fetal, higroma quístico del cuello, 

engrosamiento de la nuca e hidropesía (35,38,41,62,63); la hidropesía presenta 

asociación con el cariotipo 45,X (62) y la alteración más frecuente (clásica) según 

Baena et al.(38), es la presencia de higroma quístico del cuello.  

Otros hallazgos ultrasonográficos sugestivos de ST son el retardo del crecimiento 

intrauterino, malformaciones cardiacas congénitas (coartación de la aorta), 

malformaciones renales, braquicefalia, fémur corto, polihidramnios y oligoamnios 

(37,56,63).  

Además, se puede implementar el Triple Test, el cual consiste en la medición por 

ultrasonido del grosor del pliegue nucal del feto junto a la disminución en plasma de 

la proteína A asociada al embarazo (PPAP-A por sus siglas en inglés) y la 

gonadotropina coriónica humana β libre (β-hCG) (2,9,11).  

El triple test tiene una detección combinada de ST de 87 (9) a 209(64) casos por cada 

100,000 fetos femeninos (42-49%), y presenta una variabilidad en la detección de 

ST según su cariotipo; el cariotipo 45X es de 56 – 130 casos por cada 100,000 fetos 

femeninos y para los otros cariotipos es de 30 – 80 casos por cada 100,000 fetos 

femeninos. (2,9,11,24,64) 

Los recién nacidos de sexo femenino con ST tienen 6.94 veces más riesgo de ser 

pequeños para su edad gestacional (PEG) (-2SD de su peso) en comparación con 

la población en general (17.8% vs 3.5%), este resultado (PEG) es similar en cada 

una de sus variantes, monosomía (15.6%), mosaicismo (16.4%), iso-cromosoma 

(19.5%) y otras variantes de cariotipos (21.1%). (30,36,37,64–66) 
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Con relación a su longitud, los recién nacidos de sexo femenino con ST tienen 8.98 

veces más riesgo de presentar una longitud menor para su edad (-2SD; 2-3 cm 

menos para su edad gestacional) en comparación con la población general (21.1% 

vs 3.4%), este resultado es similar en cada una de sus variantes, monosomía 

(14.6%), mosaicismo (13.1%), iso-cromosoma (34.2%) y otras variantes de 

cariotipos (27.5%). (15,30,36,37,64–66) 

Barreda et al.(15), y Nelson et al.(4), refieren que se pueden apreciar otros datos al 

nacer como uñas displásicas, edema en el dorso de las manos y los pies, pliegues 

cutáneos laxos en la nuca, teletelia, paladar arqueado, cuello alado, orejas y cabello 

de implantación baja, así como luxación congénita de caderas.  

Infancia:  

Las manifestaciones clínicas en la infancia comprenden la formación del cuello 

alado, línea de implantación del pelo baja en la nuca, mandíbula pequeña 

(micrognatia), orejas prominentes, presencia del pliegue epicantico, paladar ojival, 

tórax ancho, teletelia, cúbito valgo, acortamiento del cuarto metacarpiano y uñas 

hiperconvexas.  

El diagnóstico con frecuencia se sospecha por primera vez en la pubertad cuando 

no se produce el desarrollo mamario, acompañada de la disminución de la talla en 

las niñas (siendo este uno de los datos fundamentales para su sospecha). 

(4,29,31,32,42,67) 

La talla baja se encuentra entre el 78% al 100% de las pacientes con ST(32), siendo 

universal en el cariotipo 45,X y se va haciendo más notoria su presencia cuando se 

acercan a la adolescencia. La sensibilidad del diagnóstico y/o sospecha de ST varía 

según la población de estudio, Saari et al.(67), refiere que la sensibilidad en su 

estudio fue entre 72% a 55% en niñas de 2 años que presentaban 1 medición menor 

en el tercer y primer percentil en comparación con la sensibilidad de 36% a 20% de 

todas las niñas con ST que presentaron una medida menor en estos percentiles 

según el estándar internacional de la Organización Mundial de la Salud.  

  



Correlación clínica y citogenética del Síndrome de Turner en pacientes atendidos en el Hospital 

Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

pág. 15 

Desde el nacimiento presentan de 2 a 3 cm inferior a lo establecido, disminuyendo 

su velocidad de crecimiento, lo cual al llegar a su talla final presentan alrededor de 

20 cm menos a lo normal, con una talla final promedio de 140 cm.(15)  

Las alteraciones a nivel hormonal están presentes en las pacientes con ST, por lo 

que es necesario valorar características que nos indiquen infantilismo sexual, como 

amenorrea (primarias o secundarias), falta de desarrollo mamario y presencia de 

niveles elevados de la hormona folículo estimulante a los 14 años. (4,15,48,67)  

La amenorrea se presenta en todas las pacientes con ST mayores de 12 años, pero 

su prevalencia varía según el cariotipo, ejemplo en pacientes con cariotipo 45,X la 

amenorrea es de tipo primaria, mientras que en las otras variantes se presenta  

menarquia (15-30%) pero posteriormente desarrollan amenorrea secundaria, esto 

se da principalmente en variantes con anillos cromosómicos. (2,31,64) 

Además, estas pacientes presentan una disminución acelerada de ovocitos viables, 

que desparecen completamente alrededor de los dos años, presentando en el 90-

95% de los pacientes con ST insuficiencia ovárica con falta de aparición de 

caracteres sexuales. (2,15,48)  

Malformaciones cardiovasculares (ver figura 2):  

Las cardiopatías congénitas se presentan hasta en el 50% de los pacientes con ST, 

siendo la más común la presencia de válvula aórtica bicúspide que se encuentra el 

25% de los casos, asociada principalmente al cariotipo 45,X (lo cual se puede 

explicar por la presencia de TIMP1 y TIMP3).(12,18,33)  

Existen otras malformaciones que son consideradas comunes como la coartación 

de la aorta, drenaje anormal de la vena pulmonar, obstrucción sub-aórtica, displasia 

de la válvula mitral y anomalías coronarias que se presentan en todas las variantes 

de ST. Dentro de las malformaciones la más rara es el síndrome de hipoplasia del 

ventrículo izquierdo, el cual está asociado a un alto riesgo de mortalidad 

neonatal.(2,25,33,47–49)  
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Con relación a la mortalidad asociada a cardiopatías en pacientes con ST, estos 

cuando alcanzan la adolescencia, ya presentan un incremento en la rigidez de la 

aorta. Además, el riesgo de mortalidad aumenta 2.1 veces más en presencia de 

cardiopatías isquémicas, 2,9 veces más en presencia de hipertensión y en 2,7 veces 

más en presencia de enfermedad cerebro vascular. (2,25,33,36,47–49)  
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Composición corporal: las pacientes con ST presentan alteraciones corporales 

que se comienzan a notar durante la adolescencia, siendo 20 cm más corta que su 

altura objetivo, la relación cintura-cadera está aumentada, presentan aumento del 

IMC (mayor grasa total y visceral, menor grasa corporal magra total). (2,15,61,68,69) 

Enfermedades metabólicas y Diabetes Mellitus tipo 2: el síndrome metabólico 

es más frecuente en pacientes con ST que en la población en general, 

presentándose hipercolesterolemia en el 50% de los adolescentes con ST 

asociados a niveles de triglicéridos y colesterol-LDL levemente aumentados. (2,61,68) 

El 25 a 78% de los pacientes con ST presentan intolerancia a la glucosa, la cual 

incrementa con la edad secundaria a la disminución de la secreción de insulina por 

parte de las células β, lo cual puede progresar a Diabetes Mellitus tipo 2. Se 

encuentran una asociación significativa con el tipo de cariotipo presente, siendo las 

pacientes con isocromosoma Xq las que tienen mayor riesgo en un 43%, 

isocromosoma Xp (23%) y cariotipo 45,X en un 18%. (2,15,24,61,68) 

La presencia de hiperinsulinismo congénito en pacientes con ST es de 10 por cada 

525 recién nacidos vivos de sexo femenino, se presentan principalmente en el 

cariotipo 45,X seguido de la variante del cromosoma X en anillo, esto es debido a la 

haploinsuficiencia de la desmetilasa 6A específica de lisina (KDM6A, por sus siglas 

en inglés) la cual está ubicada en el cromosoma X y escapa de la inactivación. La 

KDM6A regula la cromatina transcripcionalmente activa mediante la modificación 

epigenética de la histona H3, que controla la expresión específica de tejido de genes 

implicados en el desarrollo, así como en el ciclo celular.(2,24,61,68)  

Enfermedades metabólicas óseas: los pacientes con ST tiene más riesgo (25%) 

de padecer de fracturas durante la niñez que la población en general, siendo los 

sitios más comunes de fracturas los huesos metacarpianos, femoral, antebrazo, 

columna cervical y lumbar, debido al compromiso del gen SHOX y que sus 

alteraciones se presentan en los huesos corticales y trabeculares. En la niñez la 

fractura más común es a nivel de la muñeca y presentan deformidad de Madelung 

(5-7%) con acortamiento del cuarto metacarpiano(2,3,15,69–71).  
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Shi et al.(69), refiere que no encontró diferencias entre las variantes de cariotipos del 

ST y la disminución de la matriz ósea. Sin embargo, existe una disminución marcada 

de la matriz ósea en las pacientes que presentan ausencia de su menarquía(2). 

Además, la escoliosis se presenta en el 10% de las pacientes con ST y la displasia 

congénita de cadera es más frecuente que en la población general(4).  

Malformaciones renales: un 30 a 50% de los pacientes con ST presentan alguna 

malformación renal diagnosticadas a través de ultrasonido, de las cuales la más 

frecuente es el riñón en herradura (10%, que se presenta principalmente en el 

cariotipo 45,X), seguido de sistemas colectores dobles (15%), hidronefrosis (5-15%) 

y aplasia renal (3%)(12,15,29,42,52,54).  

Enfermedades autoinmunes: las enfermedades más comunes presentes en las 

pacientes con ST son enfermedades de la tiroides, Diabetes Mellitus tipo 1 y 

enfermedad intestinal inflamatoria (EII), pero se ha observado también la presencia 

de artritis reumatoide, psoriasis, vitíligo y alopecia areata(2,24,60,65,72).   

Las enfermedades tiroideas autoinmunes se presentan en el 38.6% de los pacientes 

con ST, de los cuales el 40-45% presentan anticuerpos de peroxidasa tiroidea el 30-

50% presenta hipotiroidismo de Hashimoto. El hipotiroidismo aparece en todos los 

cariotipos del ST, sin embargo, los trastornos autoinmunes y el hipotiroidismo 

incrementan ante la presencia de los isocromosomas(1,3,72,73).  

Los pacientes con ST presentan 5,54 veces más riesgo de presentar Enfermedad 

Inflamatoria Intestinal (colitis ulcerosa y enfermedad de Crohn) y enfermedad 

celiaca, que los pacientes con cariotipos 46,XX, la presencia de isocromosoma Xq 

aumenta el riesgo de presentar complicaciones como fístulas y la necesidad de 

someterlas a colectomía. (1,60,65,74) 

Otras manifestaciones clínicas:  

La otitis media bilateral se presenta en el 75% de los pacientes con ST acompañada 

de hipoacusia de tipo neurosensorial en el 50% de los casos y de conducción en 

10-40% de los casos, presentando correlación con los cariotipos 45X y 46,Xi(Xq). 

(2,4,15) 
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La capacidad intelectual de las pacientes con ST es comparable con el de la 

población en general, sin embargo, presentan dificultad en el aprendizaje no verbal, 

dislexia, déficit de atención durante su infancia y adolescencia, mientras que en la 

etapa adulta se exacerba la deficiencia de la memoria de trabajo visual espacial y 

el control ejecutivo, así como la disminución del rendimiento motor y el incremento 

de problemas socio cognitivos, incluyendo el reconocimiento facial y de objetos; 

provocando de esta manera bajos niveles de autoestima y una dependencia hacia 

sus progenitores, con fracaso en la autonomía, depresión, ansiedad, entre 

otros.(4,15,27,28,32,43,45,48,55) 

Medios diagnósticos:  

Refiere Kanakatti et al.(75), que el diagnostico de ST puede realizarse en un amplio 

rango de edades, pero que en un 38% de los casos el diagnóstico se realiza en 

edad adulta. 

Prenatalmente, los hallazgos ecográficos como el aumento de la translucidez nucal, 

higroma quístico, anomalías cardíacas obstructivas del lado izquierdo 

(especialmente coartación de la aorta) en el feto, así como el cribado cuádruple de 

suero materno son sugestivas de ST, sin embargo, es necesario el realizar pruebas 

por amniocentesis o muestreo de vellosidades coriónicas para la confirmación del 

diagnóstico de ST en la etapa prenatal. (2,15,31,75)  

Características clínicas como el cuello alado, linfedema, baja estatura y retraso de 

la pubertad son datos que sugieren el realizar un cariotipo estándar en linfocitos de 

sangre periférica, con al menos un análisis mínimo de 20-30 células y este puede 

detectar el 10% del mosaicismo con un 95% de confianza(2,15,21,75).  

Por lo que se proponen las siguientes indicaciones (ver tabla 1) para poder indicar la 

realización de cariotipo:  
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Cuando existe un resultado normal de cariotipo estándar, pero se tiene una fuerte 

sospecha de que un paciente tiene ST, se debe de realizar análisis de tejidos 

adicionales o más extensiones de esta fase. (8,9,15,75) 

Las pruebas de rutina con hibridación in situ fluorescente (FISH), micromatrices 

cromosómicas o cariotipo de tejido bucal/fibroblasto se realizan en niñas virilizadas 

en las que no se demostró la presencia del cromosoma Y mediante un análisis de 

cariotipo estándar. (4,15,75) 
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Las secuencias adyacentes al centrómero Y deben amplificarse utilizando técnicas 

de reacción en cadena de la polimerasa (PCR) y/o FISH para detectar material Y 

críptico. Cuando el material del cromosoma Y está presente en el cariotipo estándar 

o en tales pruebas adicionales (incidencia del 5-12%), debido a un mayor riesgo 

(alrededor del 10%) de gonadoblastoma, se indica la gonadectomía profiláctica con 

preservación de útero (por posibles embarazos).(15,22,75,76)  

Además, se realizan otros exámenes complementarios como ecografías cardiacas, 

renales y pélvicas para valorar integralmente a la paciente, así como la valoración 

de los niveles plasmáticos de gonadotropinas, principalmente la hormona folículo-

estimulante (FSH) que están muy elevadas durante la lactancia y alrededor de los 

10-11 años.(2,15,32) 

También se valora periódicamente los anticuerpos anti-peroxidasa tiroidea y anti-

tiroglobulina para detectar tiroiditis autoinmunes, así como anticuerpos anti-

transglutaminasa tisular tipo inmunoglobulina para detectar enfermedad celiaca(2–

4,7,15,48,65).  

Por ello, el seguimiento de estos pacientes desde su nacimiento hasta su edad 

adulta debe de ser integral y valorar los aspectos establecidos en la tabla 2(15):   
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VIII. Diseño Metodológico 

 

• Tipo de estudio:  

El presente es un estudio analítico de corte transversal el cual identificó la 

correlación clínica y citogenética del Síndrome de Turner en pacientes que fueron 

atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 

2014 a diciembre del 2020. 

• Área de Estudio:  

El estudio se realizó en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨, se 

encuentra ubicado en la ciudad de Managua y es de referencia nacional. Tiene una 

capacidad para 270 camas y posee cinco unidades de terapias intensivas (UTI 1, 2, 

3, UTI cardiológica, UTI neonato), así como un área de consulta externa con 

múltiples subespecialidades. 

• Población de estudio: 

Fueron 31 pacientes sospechosos y/o diagnosticados con Síndrome de Turner que 

fueron atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de 

enero del 2014 a diciembre del 2020.  

Muestra y muestreo:  

Se estudiaron todas las pacientes con diagnóstico citogenético de síndrome de 

Turner atendidas en la consulta externa de genética del Hospital Infantil Manuel de 

Jesús Rivera “La Mascota” en el período descrito.   Correspondiendo a un total de 

17 pacientes, las cuales fueron atendidas en el período de estudio. 

No probabilístico, por conveniencia. 
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• Criterios de inclusión:  

➢ Pacientes sospechosas y/o diagnosticadas con Síndrome de Turner por 

clínica y por cariotipos estándar o pruebas especiales citogenéticas 

➢ Pacientes con edad igual o menor a 14 años al momento del diagnóstico. 

➢ Pacientes atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La 

Mascota¨ en el período de enero del 2014 a noviembre del 2020. 

➢ Sexo femenino. 
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• Criterios de exclusión:  

 

➢ Pacientes diagnosticados con otras aberraciones cromosómicas y/o 

atendidos por otros motivos de consulta 

➢ Pacientes con resultado de cariotipo que no corresponde a Síndrome 

de Turner 

➢ Pacientes mayores de 15 años  

➢ Pacientes de sexo masculino 

 

• Instrumento de recolección de datos (ver anexo 1):  

Se realizó una ficha para la recolección de datos el cual contiene 4 secciones de 

interés que darán respuesta a nuestros objetivos de interés:  

✓ Manifestaciones clínicas perinatales. 

✓ Manifestaciones clínicas durante la infancia y adolescencia. 

✓ Comorbilidades asociadas al síndrome de Turner 

✓ Exámenes de diagnóstico y complementarios. 

 

 

• Procedimientos para recolección de datos:  

Se realizó una presentación previa a la dirección del Hospital Infantil Manuel de 

Jesús Rivera ¨La Mascota¨ del protocolo de investigación de manera formal, para 

presentar la problemática e importancia del tema, y solicitar permiso para realizar 

el estudio. 

Posteriormente, se revisó y se hizo análisis de los expedientes clínicos de los 

pacientes incluidos en el estudio. De forma concomitante a la revisión de los 

expedientes clínicos, se realizó el llenado del instrumento de recolección de datos 

por parte del investigador, según los objetivos del estudio y posteriormente se 

ingresó a la base de datos previamente realizada para el análisis de la información. 

 



Correlación clínica y citogenética del Síndrome de Turner en pacientes atendidos en el Hospital 

Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

pág. 26 

• Análisis de datos:  

Se utilizaron estadísticas descriptivas de tendencia central y de dispersión para 

variables sociodemográficas como edad, edad de diagnóstico de ST, talla (cm), 

peso (Kg) y porcentajes o distribución de frecuencias para procedencia , 

manifestaciones clínicas perinatales y neonatales (ver operacionalización de 

variable), manifestaciones clínicas en la infancia y adolescencia (ver 

operacionalización de variable), comorbilidades (ver operacionalización de 

variable), medios diagnósticos y complementarios (ver operacionalización de 

variable).  

La prevalencia del Síndrome de Turner se calculó en base a las manifestaciones 

clínicas que presenta el paciente y por las alteraciones del cromosoma X que se 

diagnosticaron a través del examen citogenético, se estratificó la prevalencia del ST 

según cariotipos.  

Se valoró las asociaciones estadísticas entre la variable cariotipos y las variables 

manifestaciones clínicas (perinatales, neonatales, infancia y adolescencia), para 

ellos se aplicó la prueba estadística de X2 tomando como estadísticamente 

significativo los valores menores de 0.05, se calculó para estas variables el intervalo 

de confianza al 95% considerando estadísticamente significativo si no se incluye el 

valor 1 y se realizaron tablas de contingencia 2 x 2 en el programa estadístico para 

realizar la prueba de coeficiente de Phi (φ) donde se valora la correlación de las 

variables descritas previamente y se definió que existe una correlación cuando el 

valor es 1 o cercano a 1. 

De los datos que generó la ficha de recolección de datos, se utilizó el programa 

estadístico SPSS versión 25 para Windows 10 para el proceso de digitación de la 

información y recodificación de variables, así como para analizar la información 

recolectada que nos permitió el poder dar respuesta a nuestros objetivos de 

investigación. 
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• Consideraciones éticas: 

Confidencialidad de los datos: Se utilizaron códigos previamente establecidos, que 

son las iniciales del nombre del paciente y su fecha de nacimiento. Todos los 

materiales y documentación se mantuvieron en un lugar seguro con acceso 

restringido. Este trabajo no tiene conflictos de interés. Se revisaron los criterios 

internacionales éticos de Helsinki. 
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Operacionalización de variables  

Dimensión Definición Variable Valor Tipo de variable 

Características 

Sociodemográficas 

Número de años 

cumplidos actualmente 

desde el momento del 

nacimiento 

Edad 0 a 14 años Cuantitativa numérica 

discreta 

Número de años 

cumplidos actualmente 

desde el momento del 

nacimiento hasta la 

fecha que fue 

diagnosticado con ST 

Edad de diagnóstico 0 a 14 años Cuantitativa numérica 

discreta 

Características físicas 

sexuales 

Sexo 1. Femenino Cualitativo categórica 

nominal dicotómica 

Lugar donde reside 

actualmente según su 

ubicación geográfica 

Procedencia 1. Rural 

2. Urbano 

Cualitativo 

categórica nominal 

dicotómica 

Manifestaciones 

clínicas perinatales y 

neonatales 

Manifestaciones 

clínicas que presenta el 

feto previo al 

nacimiento y los 

primeros 28 días de su 

nacimiento 

Edema fetal 

1. Sí 

2. No 

 

Higroma quístico del cuello  

Engrosamiento de la nuca  

Hidropesía  

RCIU  

Malformaciones cardíacas 

congénitas 

 

Malformaciones renales 

congénitas 

Cualitativo 

categórica nominal 

politómica 

Braquicefalia  

Fémur corto  

Polihidramnios  

Oligoamnios  

Pequeño para edad 

gestacional 

 

Disminución de longitud al 

nacer 

 

Uñas displásicas al nacer  

Teletelia  

Edema en el dorso de las 

manos  

 

Edema en el dorso de los 

pies 

 

Pliegues cutáneos laxos en 

la nuca 

 

Paladar arqueado   

Cuello alado   

Implantación baja de cuello  

Implantación baja de oreja  

Luxación congénita de 

caderas 

 

     

Manifestaciones 

clínicas durante la 

infancia y 

adolescencia 

Enfermedades que 

presentó la madre 

durante el embarazo 

Cuello alado 

1. Sí 

2. No 

 

 

Implantación baja del pelo  

Mandíbula pequeña 

(micrognitia) 

Cualitativo categórica 

nominal politómica 

Implantación baja de las 

orejas 

 

Presencia del pliegue del 

epicanto 

 

Paladar ojival  
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Tórax ancho  

Teletelia  

Cúbito valgo  

Acortamiento del cuarto 

metacarpiano 

 

Uñas hiperconvexas  

Talla baja para su edad:  

Falta de desarrollo mamario  

Relación cintura-cadera 

aumentada 

 

Amenorrea primaria  

Amenorrea secundaria  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Comorbilidades 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Coexistencia de dos o 

más enfermedades en 

un mismo individuo, 

relacionadas entre sí 

Deformidad de Madelung 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

1. Sí 

2. No 

 

 

Válvula aórtica bicúspide  

Obstrucción subaórtica   

Displasia de la válvula 

mitral 

 

Anomalías coronarias  

Síndrome de hipoplasia del 

ventrículo izquierdo 

 

Hipercolesterolemia:   

Hipertrigliceridemia:   

Intolerancia a la glucosa  

Diabetes Mellitus tipo 2  

Hiperinsulinismo congénito  

Escoliosis  

Displasia congénita de 

cadera 

 

Riñón en herradura  

Sistemas colectores dobles   

Hidronefrosis  

Aplasia renal  

Diabetes Mellitus tipo 1  

Enfermedades autoinmunes 

de la tiroides 

 

Hipotiroidismo de 

Hashimoto 

Cualitativo categórica 

nominal politómica 

Enfermedad celiaca  

Colitis ulcerosa  

Enfermedad de Crohn  

Artritis reumatoidea  

Psoriasis  

Vitíligo  

Alopecia areata  

Hipoacusia neurosensorial  

Hipoacusia de conducción  

Dislexia  

Déficit cognitivo   

Depresión   

Ansiedad  

Déficit de atención   

     

Medios diagnósticos y 

complementarios 

Son los exámenes 

complementarios, 

pruebas o técnicas 

utilizadas para la 

Cariotipo:   

Valores de FSH:  

Perfil lipídico  

Perfil tiroideo  
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detección del Síndrome 

de Turner 

Anticuerpos anti peroxidasa 

tiroidea 

 

Anticuerpos anti-

tiroglobulina 

 

Ultrasonido renal:  

Ecocardiograma:  

Ultrasonido pélvico:  

Radiografías óseas:   

Audiometrías:   

Evaluación psicológica-

social:  
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IX. RESULTADOS: 

En la Tabla 1: Edad de pacientes con síndrome de Turner atendidas en el 

Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a 

diciembre del 2020. 

En relación a la edad de las pacientes que se estudiaron se encontró que el grupo 

etario más frecuente fue el de 5 a 10 años con 8 pacientes (47%); seguido por el 

grupo etario de 10 a 15 años, con 7 pacientes (41%) y en menor frecuencia el grupo 

etario de 0 a 5 años con 2 pacientes (12%). (Fuente: tabla 1) 

 

En la Tabla 2: Procedencia de pacientes con síndrome de Turner atendidas en 

el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a 

diciembre del 2020 

 

En relación a la procedencia de las pacientes encontramos que 10 pacientes (59%) 

proceden del área rural y 7 pacientes (41%) en estudio procedían del área urbana. 

Además, encontramos que el departamento de mayor frecuencia es Managua con 

11 pacientes (64%), en menor frecuencia e iguales proporciones con 1 paciente 

(6%), los departamentos de Rivas, Carazo, Jinotega, Masaya, León y Madriz. 

(Fuente: tabla 2) 

 

En la Tabla 3: Edad de diagnóstico de pacientes con síndrome de Turner 

atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ̈ La Mascota¨ de enero 

del 2014 a diciembre del 2020.  

Con respecto a la edad de diagnóstico la edad al momento del diagnóstico fue de 

5-10 años, con 9 pacientes (53%), seguido de las pacientes de 10-15 años, con 6 

pacientes (35%), la edad mínima de sospecha diagnóstica fue en el período 

neonatal, con 2 pacientes (12%). (Fuente: tabla 3) 
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Tabla 4:  Resultados de Cariotipos de las pacientes con síndrome de Turner 

atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ̈ La Mascota¨ de enero 

del 2014 a diciembre del 2020.  

A todas las pacientes donde se sospechó de síndrome de Turner se le realizo 

cariotipo, obtuvimos que en mayor frecuencia el resultado fue 45 X con 12 pacientes 

(70.5%), seguido del cariotipo con Mosaicismo, con 4 pacientes (23,5%), siendo 

menor frecuencia 1 paciente con isocromosoma del brazo largo de un cromosoma 

X, constituyendo el 6% del total de la muestra estudio. (Fuente: tabla 4) 

 

 

Tabla 5: Manifestaciones clínicas de pacientes con síndrome de Turner 

atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ̈ La Mascota¨ de enero 

del 2014 a diciembre del 2020. 

En relación a las características clínicas de las pacientes en estudio se encontró 

que la característica clínica más frecuente fue la talla encontrándose en las 17 

pacientes (100%), de igual proporción la implantación baja del pelo con 17 

pacientes(100%), seguidos por implantación baja de las orejas y micrognatia con 16 

pacientes (94.1%), seguido de uñas hiperconvexas con 15 pacientes (88,2%) , 

cubitus valgus con 13 pacientes )76.4%, siguiendo pliegues epicánticos y tórax 

ancho presente en 10 pacientes (58,8%), en menos frecuencia se presentó 

acortamiento del cuarto metacarpiano, pterigium colli con 8 pacientes(47%) . de las 

pacientes que se encuentra en edad puberal las 7 pacientes tenia retraso del 

desarrollo puberal. (Fuente: tabla 5) 

 

Tabla 6: Anomalías cardiovasculares de pacientes con síndrome de Turner 

atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ̈ La Mascota¨ de enero 

del 2014 a diciembre del 2020 

Las anomalías cardiovasculares más frecuentes fue la presencia de coartación de 

la aorta con 2 casos (11.76%), de igual frecuencia Ductus arterioso persistente con 

2 pacientes (11.76%)y en menor frecuencia se reportaron casos como dextrocardia 

con 1 paciente (6%) y 1 de los casos de coartación de la aorta de igual manera 

presentaba Ductus arterioso persistente. (Fuente: tabla 6) 
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Tabla 7: Anomalías renales de pacientes con síndrome de Turner atendidas 

en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 

a diciembre del 2020 

 

En relación a las anomalías renales con mayor frecuencia de presentación en estas 

pacientes encontramos la hidronefrosis con 4 pacientes (23.52%), seguido de 

nefrolitiasis con 3 pacientes (17.6%), seguido del riñón en herradura con 2 pacientes 

(11.7%), en menor frecuencia la displasia renal multiquística y agenesia renal con 1 

paciente (6%). (Fuente tabla 7) 

Tabla 8:  Relación entre las manifestaciones clínicas y variedad citogenética 

de pacientes con síndrome de Turner atendidas en el Hospital Infantil Manuel 

de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

La relación entre  las manifestaciones clínicas y la variedad citogenética  

encontramos una relación de la talla baja, micrognatia e implantación baja del 

cabello en todos los diferentes cariotipos, tanto en pacientes con 45 X, Mosaicismo 

e isocromosomas, presentándose en todos los casos,17 pacientes (100%) 

,observamos que las pacientes con cariotipo 45 X presenta mayores 

manifestaciones clínicas , dentro de las cuales encontramos, implantación baja de 

las orejas en el 70.5% uñas hiperconvexas con 11 pacientes (64.7%), pliegues 

epicánticos, tórax ancho, cubitus valgus con 9 pacientes (52.9%),teniendo 

características clínicas de igual frecuencia  en las pacientes con Mosaicismo 

encontrándose que las manifestaciones clínicas que presentaron fueron micrognatia 

presente en los 4 pacientes con Mosaicismo, seguido de implantación baja de las 

orejas, cubitus valgus, acortamiento del cuarto metacarpiano, uñas hiperconvexas 

presentes en 3 de las 4 pacientes con Mosaicismo, observamos además que el 

cariotipo con isocromosomas se presenta en menor frecuencia y que las 

manifestaciones clínicas son menores en relación al cariotipo 45X y Mosaicismo, 

sin embargo al ser menos frecuente y solamente encontrar 1 paciente con este 

cariotipo no podemos comparar  a grandes rasgos, coincide la talla baja como 

primera manifestación ,implantación baja del cuello y orejas y cubitus valgus. 

También observamos que estos pacientes presentan alteraciones cardiovasculares, 
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renales, ortopédicas y dermatológicas, encontramos que los pacientes con 45 X 

presentaron en mayor frecuencia alteraciones cardiovasculares con 4 pacientes, las 

pacientes con Mosaicismo solamente 1 presentó alteración cardiovascular y las 

pacientes con cariotipo con isocromosoma sin alteración, de igual manera en las 

alteraciones renales, en mayor frecuencia se asoció al cariotipo 45 X con 5 

pacientes con alteraciones renales , las pacientes con cariotipo Mosaicismo solo 1 

presento alteraciones renales y la paciente con cariotipo isocromosoma sin 

alteraciones renales, dentro de las manifestaciones cutáneas encontramos que en 

igual frecuencia pero bajo porcentaje presentaron nevus cutáneos múltiples con 2 

pacientes tanto para las pacientes con cariotipo 45 x como las pacientes con 

Mosaicismo.(Fuente: tabla 8) 

 

Tabla 9: Estudios realizados a pacientes con síndrome de Turner según 

cariotipo atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ̈ La Mascota¨ 

de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

En nuestro estudio obtuvimos que se realizó ecocardiograma a 16 de las pacientes, 

dentro de las cuales 4 de ellas (23.5%) presentaron alteración cardiaca, en 12 

pacientes (70.5%) el estudio fue normal y a 1 paciente (6%) no se le realizó. 

En relación al ultrasonido renal en busca de malformaciones y/o alteraciones 

renales encontramos que a todas las pacientes del estudio se les realizó ultrasonido 

renal, encontrando a 6 pacientes (35.3%)con alteraciones y 11 de ellas el estudio 

fue normal. 

El ultrasonido pélvico se le realizó al 100% de las pacientes y dentro de los hallazgos 

fueron hipoplasia de órganos pélvicos en 13 de las pacientes (76.4%), a 3 pacientes 

(17.6%)presentaban útero normal, pero con ovarios ausentes o hipoplásicos, solo 1 

paciente (6%) tenía el estudio normal. 

Además, al 100% de las pacientes se les realizo cariotipo encontrando 12 pacientes 

(70.5%) con variedad citogenética 45 X, seguido por la variedad con Mosaicismo 

con 4 pacientes (23,5%), seguido de 1 paciente (6%) con variedad de citogenética 

de isocromosomas. (Fuente: tabla 9) 
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Tabla 10: Relación entre complicaciones cardiovasculares y variedad 

citogenética de las pacientes con síndrome de Turner atendidas en el Hospital 

Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre 

del 2020. 

En nuestro estudio obtuvimos que, del total de 17 pacientes estudiadas, 4 de ellas 

presentaban alteraciones cardiovasculares, siendo el 23.5% dentro de las cuales, 

las 4 pacientes correspondían a la variedad citogenética 45 X, esto quiere decir que 

las pacientes con el cariotipo 45 X tienen mayor riesgo de tener alguna complicación 

cardiovascular, el resto de las pacientes con otra variedad citogenética como los 

Mosaicismo e isocromosomas no tenían ninguna complicación cardiovascular.  

 

Tabla 11: Relación entre complicaciones renales y variedad citogenética de 

las pacientes con síndrome de Turner atendidas en el Hospital Infantil Manuel 

de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

En nuestro estudio obtuvimos que, del total de 17 pacientes estudiadas, 6 de ellas 

presentaban alteraciones renales, dentro de las cuales 5 de estas pacientes 

correspondían a la variedad citogenética 45 X (29.4%) y 1 de las pacientes 

correspondían a la variedad citogenética isocromosomas (6%), lo que quiere decir 

que las pacientes que presentan el cariotipo 45X se relacionan con mayor 

frecuencia a alteraciones renales. 
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X. ANALISIS Y DISCUSIÓN: 

 

La característica clínica más frecuente encontrada en el estudio fue la talla baja, lo 

cual concuerda con otros estudios realizados por Salas y colaboradores, los cuales 

reportan que la principal causa de consulta es la talla baja en un 78-100% de los 

casos. Además, se encontró que la edad más frecuente del diagnóstico es entre los 

5-10 años, este dato no coincide con el estudio realizado por Collin et al. en Reino 

Unido en el 2016 donde encuentran una edad de diagnóstico en la pubertad entre 

los 10 y 15, sin embargo, esto varía según la población en estudio, como lo presentó 

Fuchs et al. en su estudio de cohorte retrospectivo en Estados unidos donde la edad 

media de diagnóstico fue a los 9 años al igual que nuestro estudio. Además, se 

encontró que más de la mitad de las pacientes presentaron como variedad 

citogenética el cariotipo 45x, dato que coincide con otros estudios internacionales, 

como lo plantea Salas Bisop et al. en su estudio realizado en Brazil en el 2019, 

encontrando en el 45-60 % de los casos, con esta variedad.  En relación a las 

manifestaciones clínicas que presentaron estas pacientes en relación al cariotipo 

encontramos que las pacientes con variedad citogenética 45 X presentaron tanto en  

los casos de 45 X como los mosaicos talla baja seguidos, implantación baja del pelo, 

cubitus valgus, uñas hiperconvexas y acortamiento del cuarto metacarpiano, 

además que las pacientes con la variedad 45 x se relacionó más a alteraciones 

cardiacas y renales , dato  que coincide con el estudios realizado por Peña 

Villafuerte et al. en Venezuela donde la manifestación cardiaca más frecuente fue 

la coartación de la aorta y dentro de las manifestaciones  renales el riñón en 

herradura, seguido por hidronefrosis, al igual que nuestro estudio. 
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Sin embargo, en muchos de los expedientes no se consignaba la presencia de 

dichas alteraciones, debido a que en nuestra unidad no existe un formato 

establecido o historia clínica adecuada para las pacientes con síndrome de Turner 

vistas en la consulta externa, por lo que carecemos de más datos que puedan 

contribuir a la caracterización detallada de estas pacientes. La presencia de 

alteraciones cardiovasculares, así como la presencia de la coartación de la aorta, 

se presentaron dentro de los porcentajes descritos en algunos estudios de la 

literatura revisada; sin embargo, no se reportaron otras alteraciones vasculares 

descritas, como el alargamiento del arco aórtico transverso o la válvula aórtica 

bicúspide. Tampoco coincide con estudios más recientes en los que se realizaron 

estudios de imágenes más especializados, como la resonancia magnética y 

tomografía computarizada en todas las pacientes, y con ello describen un porcentaje 

mayor de aparición de alteraciones cardiovasculares. Sin embargo, en nuestra 

muestra no se realizaron estos tipos de estudios de imágenes de forma rutinaria. 

Con respecto a las alteraciones renales, la frecuencia encontrada, coincide con lo 

descrito en la literatura. Se encontró la presencia de riñón en herradura en menor 

porcentaje a lo descrito, y, por otro lado, se hallaron otras alteraciones también 

descritas por la literatura, como la displasia renal multiquística. 

Todo lo anterior nos muestra que el problema con el diagnóstico tardío es mundial. 

Y un diagnóstico tardío afecta el inicio temprano del tratamiento, ya sea con 

hormona de crecimiento o de reemplazo hormonal con estrógenos; así como la 

detección temprana de alteraciones cardiovasculares o renales, que puedan 

comprometer la calidad y esperanza de vida de las pacientes. 

En relación al manejo multidisciplinario, también se encontraron deficiencias, pues 

a pesar que en la mayoría de los casos fueron valoradas por los equipos de genética 

y endocrinología y cardiología, menos de un tercio fueron valoradas por nefrología, 

y en cifras menores fueron valorados por otras especialidades como dermatología, 

otorrinolaringología y oftalmología, cuya valoración es necesaria por el tipo de 

alteraciones que pueden presentar. Por lo cual, también se considera, que el manejo 

multidisciplinario no se cumple adecuadamente. 
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XI. CONCLUSIONES: 

.1-  De las pacientes en estudio, todas tienen diagnóstico clínico de síndrome de 

Turner, con edad de diagnóstico entre los 5-10 años, la procedencia en su mayoría 

fue rural de Managua. 

2-Las características clínicas más frecuentes encontradas fueron la talla baja, 

implantación baja del cabello, micrognatia, implantación baja de orejas, uñas 

hiperconvexas y cubitus valgus. La mitad de las pacientes. presentaron alteraciones 

renales y en menor frecuencia, alteraciones cardiacas, asociadas en mayor 

frecuencia a las pacientes con variante citogenética 45 X.  

3- Dentro de las variedades citogenéticas del síndrome de Turner encontramos en 

mayor porcentaje a la variedad 45 X o clásica, seguido del Mosaicismo y en menor 

frecuencia isocromosomas. 
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XII. RECOMENDACIONES: 

Para el Ministerio de salud:  

1. Crear normativas y protocolos de manejo sobre síndrome Turner para mejorar la 

calidad de vida de estas pacientes y expandirlas en las diferentes unidades de 

atención del país; y de esta manera ayudamos a la identificación temprana y manejo 

oportuno de las principales comorbilidades asociadas. 

 2. Capacitar al personal de salud acerca de esta patología, haciendo énfasis en las 

características clínicas que nos hagan sospecharla. 

5. Promover más investigación sobre síndrome de Turner en nuestro país, instando 

a realizar estudios de investigación que le den continuidad a este, para que sirva de 

herramienta para mejorar la intervención y calidad de atención de estas niñas en 

nuestro país. 

 

Para el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera: 

1. Crear protocolos sobre síndrome Turner en nuestro hospital, actualizados y 

aplicables   nuestra población, para mejorar la calidad de atención que se les brinda 

a estas pacientes. 

2. Crear historias clínicas diseñadas para las pacientes con diagnóstico de síndrome 

de Turner, garantizando así información necesaria y adecuada atención a estas 

pacientes, enviando así, todos los estudios pertinentes para buscar las 

comorbilidades asociadas, garantizando el manejo oportuno. 

5. Garantizar que se cumplan las valoraciones por las diferentes especialidades. 

6. Promover la investigación sobre síndrome de Turner, realizando otros estudios 

de investigación que le den continuidad a este, para mejorar calidad de atención de 

estas niñas en nuestro país. 
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Ficha de recolección de datos: 

Correlación clínica y citogenética del Síndrome de Turner en pacientes atendidos 

en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a 

diciembre del 2020. 

Código: _______________________                             Fecha: ___ /___ / ______ 

Última talla: _____ cm                   Peso: _____ Kg      Fecha de nacimiento:____ 

 

 

  

Características sociodemográficas 

 
Edad: 

 
_______ 

 

 
Meses: 

_______ 
 

Años: 
________ 

 

 

 Edad de diagnóstico de ST: __________ 
 

Años: ____ Meses: _____ 

Departamento: 
(dirección) 

________________________________________________ 
________________________________________________ 
________________________________________________ 
________________________________________________ 
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Manifestaciones clínicas Perinatales/Neonatales 

  Edad de diagnóstico 

Edema fetal  Si: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Higroma quístico del cuello Si: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Engrosamiento de la nuca Si: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Hidropesía Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

RCIU Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Malformaciones cardíacas 

congénitas 

Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

¿Cuáles son las 

malformaciones cardíacas 

congénitas? 

 

Malformaciones renales 

congénitas 

Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

¿Cuáles son las 

malformaciones cardíacas 

congénitas? 

 

Braquicefalia Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Fémur corto Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Polihidramnios 

Cantidad: ______ 

Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Oligoamnios 

Cantidad: ______ 

Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 
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Manifestaciones clínicas Perinatales/Neonatales 

  Edad de diagnóstico 

Pequeño para edad gestacional Si: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Peso al nacer: _____________ Kg  

Disminución de longitud al nacer Si: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Talla al nacer: _______ cm 

Uñas displásicas al nacer Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Teletelia Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Edema en el dorso de las manos  Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Edema en el dorso de los pies Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Pliegues cutáneos laxos en la 

nuca  

Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Paladar arqueado  Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Cuello alado Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Implantación baja de cuello Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Implantación baja de oreja Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 

Luxación congénita de caderas Sí: ____ 

No: ___ 

Días de nacimiento: _____ 

S/G: ______ 
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Manifestaciones clínicas Infancia/Adolescencia 

 Presente Edad de diagnóstico 

 Sí No Meses Años 

Cuello alado     

Implantación baja del pelo     

Mandíbula pequeña (micrognitia)     

Implantación baja de las orejas     

Presencia del pliegue del epicanto     

Paladar ojival     

Tórax ancho     

Teletelia     

Cúbito valgo     

Acortamiento del cuarto metacarpiano     

Uñas hiperconvexas     

Talla baja para su edad: 

Talla en cm: ________________ 

    

Falta de desarrollo mamario     

Relación cintura-cadera aumentada     

Amenorrea: Primaria: __________ 

Secundaria: ________ 
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Comorbilidades asociadas a Síndrome de Turner 

Comorbilidades 
Presenta Edad de diagnóstico 

Sí No Congénita (SI/NO) Meses Años 

Deformidad de Madelung      

Válvula aórtica bicúspide      

Obstrucción subaórtica       

Displasia de la válvula mitral      

Anomalías coronarias      

Síndrome de hipoplasia del 

ventrículo izquierdo 

     

Hipercolesterolemia:  

____________ mg/dl 

     

Hipertrigliceridemia:  

___________ mg/dl 

     

Intolerancia a la glucosa      

Diabetes Mellitus tipo 2      

Hiperinsulinismo congénito      

Escoliosis      

Displasia congénita de cadera      

Riñón en herradura      

Sistemas colectores dobles       

Hidronefrosis      

Aplasia renal      

Diabetes Mellitus tipo 1      

Enfermedades autoinmunes 

de la tiroides 

     

Hipotiroidismo de Hashimoto      

Enfermedad celiaca      
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Exámenes diagnósticos y complementarios 

Exámenes Resultado 

Cariotipo: 

Edad de diagnóstico:  

 

Valores de FSH: 

Edad de diagnóstico: 

 

Perfil lipídico  

Perfil tiroideo  

Anticuerpos antiperoxidasa tiroidea  

Ultrasonido renal:  

Ecocardiograma:  

Ultrasonido pélvico:  

Radiografías óseas:   

Audiometrías:   

Evaluación psicológica-social:   
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Tablas y gráficos: 

Tabla 1: Edad de pacientes con síndrome de Turner atendidas en el Hospital Infantil Manuel 

de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

 

 

 

 

 

 

 

Fuente: Instrumento de recolección de datos. 

 

Gráfico 1: Edad de pacientes con síndrome de Turner atendidas en el Hospital Infantil 

Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

 

 

Fuente: Tabla 1. 

 

 

 

12%

47%

41%

0%

5%

10%

15%

20%

25%

30%

35%

40%

45%

50%

0-5 años 5-10 años 10-15 años

Edad N=17

Edad Frecuencia Porcentaje 

0-5 años 2 12% 

5-10 años 8 47% 

10-15 años 7 41% 

Total 17 100% 



Correlación clínica y citogenética del Síndrome de Turner en pacientes atendidos en el Hospital 

Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020 

Tabla 2: Procedencia de pacientes con síndrome de Turner atendidas en el Hospital Infantil 

Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

 

Fuente: Instrumento de recolección de datos. 

 

Gráfico 2-a: Procedencia de pacientes con síndrome de Turner atendidas en el Hospital 

Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

 

 

Fuente: Tabla 2. 

 

59%

41%

Procedencia  

Rural Urbano

N=17

Procedencia Frecuencia Porcentaje 

Rural 10 59% 

Urbano 7 41% 

Total 17 100% 

Departamento de 

procedencia 

Frecuencia Porcentaje 

Managua 11 64% 

Rivas 1 6% 

Carazo 1 6% 

Jinotega 1 6% 

Masaya 1 6% 

León 1 6% 

Madriz 1 6% 

Total 17 100% 
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Gráfico 2-b: Procedencia de pacientes con síndrome de Turner atendidas en el Hospital 

Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

 

Fuente: Tabla 2. 

 

Tabla 3: Edad de diagnóstico de pacientes con síndrome de Turner  atendidas en el Hospital 

Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

 

Edad del diagnóstico Frecuencia Porcentaje 

0-5 años 2 12% 

5-10 años 9 53% 

10-15 años 6 35% 

Total 17 100% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos. 
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Gráfico 3: Edad de diagnóstico de pacientes con síndrome de Turner  atendidas en el 

Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 

2020. 

 

Fuente: Tabla 3. 

 

 

Tabla 4: Resultados de Cariotipos de las pacientes con síndrome de Turner atendidas en el 

Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 

2020. 

 

Cariotipo Frecuencia Porcentaje 

45x 12 70.5% 

Mosaicismo 4 23.5% 

Isocromosomas 1 6% 

Total 17 100% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos. 
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Gráfico 4: Resultados de Cariotipos de las pacientes con síndrome de Turner atendidas en el 

Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 

2020. 

 

 

Fuente: Tabla 4. 
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Correlación clínica y citogenética del Síndrome de Turner en pacientes atendidos en el Hospital 

Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020 

Tabla 5: Características clínicas de las pacientes con síndrome de Turner atendidas en el 

Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 

2020. 

 

Características clínicas Frecuencia Porcentaje 

Talla baja 17 100% 

Implantación baja del pelo 17 94% 

Micrognatia 16 94% 

Implantación baja de las orejas 16 94% 

Pliegues epicanticos 10 59% 

Paladar ojival 6 35% 

Torax ancho 10 59% 

Teletelia 6 35% 

Cubitus valgus 13 76% 

Acortamiento del cuarto 

metacarpiano 

8 47% 

Uñas hiperconvexas 15 88% 

Retraso del desarrollo puberal 7 41% 

Nevus cutáneos multiples 5 29% 

Pteriguim colli 8 47% 

Alteración cardiovascular 4 23% 

Alteración renal 6 35% 

Déficit de atención 6 35% 

Déficit cognitivo 3 18% 

Depresión 1 6% 

Escoliosis 1 6% 

Displasia congénita de cadera 1 6% 

Torticolis congénita 1 6% 
Fuente: Instrumento de recolección de datos. 
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Gráfico 5: Características clínicas de las pacientes con síndrome de Turner atendidas en el 

Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 

2020. 

 

Fuente: Tabla 5. 
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Tabla 6: Anomalías cardiovasculares más frecuentes de pacientes con síndrome de Turner 

atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a 

diciembre del 2020. 

Anomalías 

cardiovasculares 

Frecuencia Porcentaje 

Coartación de la 

Aorta 

2 11.76% 

Coartacion de 

aorta+ductus 

arterioso permeable 

1 6% 

Ductus arterioso 

permeable 

2 11.76% 

Dextrocardia 1 5.88% 

Ninguna 13 76.47% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos. 

 

Gráfico 6: Anomalías cardiovasculares más frecuentes de pacientes con síndrome de Turner 

atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a 

diciembre del 2020. 

 

Fuente: Tabla 6. 
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Tabla 7: Anomalías renales de pacientes con síndrome de Turner atendidas en el Hospital 

Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fuente: Instrumento de recolección de datos. 

 

Gráfico 7: Anomalías renales de pacientes con síndrome de Turner atendidas en el Hospital 

Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

 

 

Fuente: Tabla 7. 
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Anomalías renales Frecuencia Porcentaje 

Riñón en herradura 2 12% 

Agenesia renal derecha 1 6% 

Doble sistema colector renal 
derecho 

0 0% 

Hidronefrosis 4 24% 

Nefrolitiasis 3 18% 

Displasia renal multiquística 1 6% 

Ninguna 13 76% 
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Tabla 8: Relación entre las manifestaciones clínicas y variedad citogenética de pacientes con 

síndrome de Turner atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ 

de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

 

 

Características 

clínicas 

45 X Mosaicismo Isocromosoma Total 

Fr % Fr % Fr % Fr % 

Talla baja 12 71% 4 23% 1 6% 17 100% 

Implantación 

baja del pelo 

12 71% 4 24% 1 6% 17 100% 

Micrognatia 12 71% 4 24% 1 6% 17 100% 

Implantación 

baja de las 

orejas 

12 71% 3 18% 1 6% 16 94% 

Pliegues 

epicanticos 

9 53% 1 6% 0 0% 10 59% 

Paladar ojival 4 24% 2 12% 0 0% 6 35% 

Torax ancho 9 53% 1 6% 0 0% 10 59% 

Teletelia 5 29% 1 6% 0 0% 6 35% 

Cubitus 

valgus 

9 53% 3 18% 1 6% 13 76% 

Acortamiento 

del cuarto 

metacarpiano 

5 29% 3 18% 0 0% 8 47% 

Uñas 

hiperconvexas 

11 65% 3 18% 1 6% 15 88% 

Retraso del 

desarrollo 

puberal 

4 24% 2 12% 1 6% 7 41% 

Nevus 

cutáneos 

multiples 

2 12% 2 12% 1 6% 5 30% 

Pteriguim 

colli 

7 41% 1 6% 0 0% 8 47% 

Alteración 

cardiovascular 

4 24% 0 0% 0 0% 4 24% 

Alteración 

renal 

5 29% 1 6% 0 0% 6 35% 

Déficit de 

atención 

4 24% 1 6% 1 6% 6 35% 

Déficit 

cognitivo 

1 6% 1 6% 1 6% 3 18% 

Depresión 0 0% 0 0% 1 6% 1 6% 
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Escoliosis 0 0% 1 6% 0 0% 1 6% 

Displasia 

congénita de 

cadera 

0 0% 1 6% 0 0% 1 6% 

Torticolis 

congénita 

0 0% 1 6% 0 0% 1 6% 

 

Fuente: Instrumento de recolección de datos. 
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Gráfico 8: Relación entre las manifestaciones clínicas y variedad citogenética de pacientes 

con síndrome de Turner atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La 

Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

 

Fuente: Tabla 8. 
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Tabla 9: Estudios realizados a las pacientes con síndrome de Turner atendidas en el Hospital 

Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

Estudios realizados Frecuencia  Porcentaje  

Ecocardiograma 

No se realizó 1 6% 

Normal 12 70.5% 

Con alteración 4 23.5% 

Total 17 100 

Ultrasonido renal 

No se realizó 0 0% 

Normal 11 64.7% 

Con alteración 6 35.3% 

Total 17 100% 

Ultrasonido pélvico 

No se realizó 0 0% 

Normal 1 6% 

Hipoplasia órganos pélvicos 13 76.4% 

Útero normal/ovarios 

ausentes o hipoplásicos 

3 17.6% 

Total 17 100% 

Cariotipo  

45 X0 12 70.5% 

Mosaicismo  4 23.5% 

Isocromosomas  1 6% 

Total  17 100% 

 

Fuente: Instrumento de recolección de datos. 
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Gráfico 9-a: Estudios realizados a las pacientes con síndrome de Turner atendidas en el 

Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 

2020. 

 

Fuente: Tabla 9 

Gráfico 9-b: Estudios realizados a las pacientes con síndrome de Turner atendidas en el 

Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 

2020. 

 

Fuente: Tabla 9 
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Gráfico 9-c: Estudios realizados a las pacientes con síndrome de Turner atendidas en el 

Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 

2020. 

 

Fuente: Tabla 9 

 

Gráfico 9-d: Estudios realizados a las pacientes con síndrome de Turner atendidas en el 

Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 

2020. 

 

Fuente: Tabla 9 
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Tabla 10: Relación entre complicaciones cardiovasculares y variedad citogenética de las 

pacientes con síndrome de Turner atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera 

¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

 

Variedad citogenética Alteraciones 

cardiovasculares  

Porcentaje  

45 X 4 23.5% 

Mosaicismo 0 0% 

Isocromosomas 0 0% 

Total 4 23,5% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos. 

 

Gráfico 10: Relación entre complicaciones cardiovasculares y variedad citogenética de las 

pacientes con síndrome de Turner atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera 

¨La Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

 

 

Fuente: Tabla 10 
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Tabla 11: Relación entre complicaciones renales y variedad citogenética de las pacientes 

con síndrome de Turner atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La 

Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

Variedad citogenética Alteraciones renales Porcentaje  

45 X 5 29.4% 

Mosaicismo 1 6% 

Isocromosomas 0 0% 

Total 6 35.2% 

Fuente: Instrumento de recolección de datos. 

 

Gráfico 11: Relación entre complicaciones renales y variedad citogenética de las pacientes 

con síndrome de Turner atendidas en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera ¨La 

Mascota¨ de enero del 2014 a diciembre del 2020. 

 

Fuente: Tabla 11. 
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