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En este estudio se trata de establecer las posibles correlaciones entre fenotipo-cariotipo, en una serie de 
pacientes con síndrome de Turner. Se realizó cariotipo a 29 pacientes, 18 tuvieron fórmula 45,X; los 11 
restantes presentaron distintas anormalidades cromosómicas y fueron agrupadas como caríotipos "no XO”. 
Son enumeradas las anomalías más frecuentes en cada grupo y se comparan estos resultados con series 
publicadas recientemente. Se observó que la mayoría de las malformaciones fueron más frecuentes en 
sujetos XO; la baja talla y el cubitus valgus fueron signos constantes en dichos casos; el bocio fue más 
frecuente en el grupo nó XO. En nuestro estudio el pterigíón colli y el estrabismo, fueron exclusivos de los 
casos XO, y la hipertensión arterial idiopática fue exclusiva de los casos no XO. Las anomalías cuya frecuen-
cia fueron significativamente diferentes en estos dos grupos cariotípicos (p < 0,05) fueron: la baja talla, 
paladar alto u ojival, tórax en escudo, pterigión colli, estrabismo, ojos antlmongololdes y anomalías en las 
uñas, más frecuentes en XO; y la hipertensión arterial Idiopática en “no XO”. 

La frecuencia de las distintas malformaciones 
halladas en el síndrome de Turner varían consi-
derablemente en las distintas series descritas.1-

10Ford et al11en 1959 estudiaron por vez primera 
la constitución cromosómica de un paciente con 
síndrome de Turner y hallaron que ésta era 45,X. 
Este hallazgo fue confirmado poco tiempo des-
pués por Fraccaro et al12 y Jacobs y Keay,13 Pos-
teriormente comenzaron a describirse pacientes 
con estigmas “turnerianos” que presentaban 
otras anomalías cromosómicas diferentes al 
cariotipo 45,X informado originalmente. 

Al comprobarse una gran diversidad de fór-
mulas cromosómicas en el síndrome de Turner, 
se trataron de correlacionar las distintas malfor-
maciones con el cariotipo.6-8-10’14 En algunos 
casos se observaron hechos contradictorios 
como una anormalidad cromosómica idéntica 
45,X con rasgos clínicos que diferían grande-
mente.15 Además, al hacer una revisión de los 
mosaicismos cromosómicos descritos en la dis-
genesia gonadal16-20 se comprobó que éstos 
evolucionan con un amplio espectro de anoma-
lías somáticas. 

El objetivo de este trabajo es correlacionar la 
frecuencia de distintas malformaciones presen-
tes en el cariotipo, en una serie de pacientes que 
presentan el síndrome de Turner. 
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MATERIAL Y METODO 

Se hizo un estudio detallado de las malfor-
maciones presentes en una serie de 29 casos 
con el síndrome de Turner, atendidos en una 
consulta especial del Instituto de Endocrinolo-
gía y Enfermedades Metabólicas (IEEM). Se 
determinó el cariotipo por el método de Moor-
head modificado .21 

Los pacientes se dividieron en dos grupos 
según la fórmula cromosómica hallada: a) con 
cariotipo 45,X y b) con otras fórmulas cromo-
sómicas (grupo cariotípico “no XO”). Se aplicó 
la prueba de X2 para conocer si la diferencia en 
la frecuencia de las distintas anomalías en los 2 
grupos, era estadísticamente significativa. 

RESULTADOS 

En el cuadro I se resumen las distintas ano-
malías encontradas en el grupo 45,X y la rela-
ción de frecuencia de estas alteraciones compa-
radas con el grupo 
“no XO”. 

Las malformaciones más frecuentes en el 
grupo 45,X fueron el cubitus valgus, baja talla, 
paladar alto u ojival, nevus pigmentado, cuello 
corto y ancho, implantación baja del cabello, 
tórax en escudo, anomalías vertebrales y ojos 
en posición antimongoloide (frecuencia > 50%). 
El resto de las anomalías tuvo una frecuencia de 
aparición menor. 

En el grupo “no XO” predominaron de estas 
anomalías las siguientes: cubitus valgus, baja 
talla, nevus pigmentado, cuello corto y ancho, 
implantación baja del cabello, anomalías verte-
brales y bocio. El resto de las malformaciones 
siempre estuvo presente en uno o más casos 
aunque en menor cuantía. 

El estudio comparativo de estos signos en 
ambos grupos demostró uña frecuencia estadís-
ticamente significativa (p < 0,05) para el grupo 
45,X de las siguientes alteraciones: baja talla, 
paladar alto u ojival, tórax en escudo, ojos en 
posición antimongoloide y anomalías de las 
uñas. 

CUADRO I 

FRECUENCIA DE LAS ANOMALIAS EN LOS DOS GRUPOS CARIOTIPOS 

_______________________________________________________________________________________________ 

XO no XO 
(n = l8) (n = 11) 

Cubitus valgus 18 (100) 10 (90,9) 
Baja talla 18 (100) 7 (63,6)' 
Paladar alto u ojival 17 (94,4) 5 (45,4)' 
Nevus pigmentados 15 (83,3) 10 (90,9) 
Cuello corto ’y ancho 13 (72,2) 6 (54,5) 
Implantación baja del cabello 13 (72,2) 6 (54,5) 
Tórax en escudo 13 (72,2) 4 (36,4)’ 
Anomalías vertebrales 11 (61,1) 19 (90,9) 
Ojos en posición antimongoloide 10 (55,5) 2 (18,2)’ 
Anomalías renales 8 (44,4) 3 (27,3) 
Implantación baja de las orejas 8 (44,4) 5 (45,4) 
Cuarto metacarpiano corto 8 (44,4) 4 (36,4) 
Anomalías de las uñas 7 (38,9) 1 ( 9,1) 
Bocio 7 (38,9) 6 (54,5) 
Piel laxa 5 (27,8) 1 ( 9,1) 
Micrognatia 4 (22,2) 1 ( 9.1) 
Epicantus 3 (16,7) 1 ( 9,1) 

* P < 0,05. IEEM-418-75. 
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CUADRO II

ANOMALIAS EXCLUSIVAS 
DE LOS PACIENTES XO 

No. % 
Pterigión colli 5 27,8* 
Estrabismo 4 22,2* 
Linfedema 2 11,1 
Ptosis palpebral 2 11,1 
Sindactilia 2 11.1 
Exoftalmo 1 5,5 

* p < 0,05. IEEM-419-75. 

Se encontró un grupo de malformaciones que 
aparecieron solamente en las 
pacientes 45,X (cuadro II). De ellas, el 
pterigión colli y el estrabismo tuvieron 
una frecuencia también significativa 
(p < 0,05). 

En 3 pacientes ‘‘no XO" (27,3%) se 
encontró una hipertensión arterial idio- 
pática, signo que no estuvo presente en 
ningún caso 45,X. 

COMENTARIOS 

No se conoce con exactitud el origen de to-
das las alteraciones encontradas en el síndrome 
de Turner. Algunos autores22 han sugerido la 
existencia de al menos 3 genes alterados. Dos 
de ellos afectarían la gónada y talla respectiva-
mente; el tercero sería el responsable del resto 
de las malformaciones encontradas en el sín-
drome. Stewart23 considera que los estigmas 
turnerianos no tienen un origen exclusivamente 
gono- sómico, sino que existen alteraciones au- 
tosómicas asociadas. 

Según Barr4 el desarrollo de un ovario nor-
mal necesita de la presencia de 
2 cromosomas X. Posteriormente Fergusson-
Smith14 demostró que la pérdida del segundo 
cromosoma X, o del brazo corto y largo de este 
cromosoma, determina la aparición del síndro-
me de Turner típico. Sin embargo, si sólo se 
pierde el brazo largo, se producen ovarios ru-
dimentarios pero la talla no se afecta. En los 
mosaicismos cro- 

mosómicos la expresión clínica varía de acuer-
do con la preponderancia relativa de determi-
nado grupo cromosómico en cada tejido u 
órgano.10'19-25 Si los primordios gonadales son 
XO se desarrollará una disgenesia gonadal, 
pero si éstos están constituidos principalmente 
de células XX o XXX, suele ocurrir la madura-
ción ovárica y entonces la presencia de otros 
estigmas turnerianos dependerá de la prepon-
derancia de células XO en otros tejidos.19,25,20 

En series recientes8,10 se ha encontrado la 
baja talla como signo constante único, conside-
rándose como facultativos todas las otras mani-
festaciones, aunque existen mosaicos con talla 
normal y malformaciones propias del síndrome 
de Turner.16,27 En nuestra serie la baja talla fue 
constante en las pacientes con cariotipo 45,X 
pero en el grupo “no XO” la tercera parte te-
nían tafia normal. El cubitus valgus fue el otro 
signo constante en nuestro grupo XO, y se 
encontró en un porcentaje elevado (90,9%) en 
los casos con otras fórmulas cromosómicas. 
Esta anomalía fue hallada en menos de la mitad 
de los casos de Ma- Iewski,8 Esta diferencia 
pudiera deberse a los criterios utilizados en el 
diagnóstico de este signo. 

Hemos encontrado, al igual que Majews-
ki,8que el paladar alto u ojival, las anomalías de 
las uñas y la micrognatia son más frecuentes en 
los casos XO, aunque las diferencias sólo fueron 
estadísticamente significativas (p < 0,05) en las 
dos primeras anomalías. Diferimos de dicho 
autor en cuanto a los nevus pigmentados y a las 
alteraciones de las orejas que él encontró más 
frecuentes en los XO y nosotros los constata-
mos con frecuencia similar en ambos grupos 
cariotípicos. Otros hallazgos discordantes con 
la serie mencionada8 son los referentes a la 
cortedad del 4to. metacarpiano y a la ptosis 
palpebral, que fueron más frecuentes en los 
casos con mosaicismos, mientras que nosotros 
comprobamos el 4to. metacarpiano corto con 
frecuencia similar en XO y en no XO, y la ptosis 
palpebral sólo la observamos en 2 casos XO. 
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Otras malformaciones encontradas con mayor 
frecuencia en nuestros pacientes XO fueron: 
cuello corto y ancho, implantación baja del 
cabello en la nuca, tórax en escudo, ojos en 
posición antimongoloide, piel laxa y anomalías 
renales de distintos tipos; aunque estas diferen-
cias sólo fueron significativas para el tórax en 
escudo y los ojos en posición antimongoloide. 
Goldbergfi también halló anomalías renales dis-
tribuidas equitativamente en ambos grupos 
cariotípicos. 

El pterigión colli solamente lo observamos en 
la cuarta parte de los casos con fórmula cromo-
sómica 45,X, y estuvo ausente en los pacientes 
con otras fórmulas, lo que coincide con lo in-
formado por Mürset et al.10 Otras anomalías ex-
clusivas de los casos 45,X fueron: estrabismo, 
linfedema, sindactilia y exoftalmo, aunque su 
frecuencia fue menor que la del pterigión colli y 
sólo el estrabismo tiene valor estadístico. 

Otros autores2829 han hallado mayor inciden-
cia de bocio en síndrome de Turner que presen-
tan cariotipos con isocromosomas X o con mo-
saicismo; nosotros hallamos anomalías verte-
brales y bocio en un Dorcentaje mavor en los 
pacientes no XO que en los XO, aunque la dife-
rencia no fue significativa. 

Aproximadamente en la cuarta parte de los 
casos con anomalías cromosómicas distintas a 
45,X constatamos hipertensión arterial idiopáti-
ca y constituyó el único signo hallado en este 
grupo y ausente en los casos 45,X. 

Observamos que todos los casos con muchas 
anomalías eran XO, pero el número y grado de 
gravedad de cada anomalía, fue muy variable 
en estos pacientes con igual cariotipo. 

Avalando nuestros resultados podemos con-
cluir que: a) la baja talla y el cubitus valgus fue-
ron los únicos signos constantes en los casos 
XO; b) existen muchas malformaciones “turne-
rianas que pueden hallarse en pacientes con 
distintos cariotipos; c) la mayoría de las mal-
formaciones suelen ser más frecuentes en los 
casos XO; d) en los pacientes con pterigión colli 
o estrabismo, debe sospecharse un cariotipo 
45,X; e) la hipertensión arterial idiopática fue un 
hallazgo exclusivo de los casos no XO, y f) a 
pesar de tener algunas malformaciones valor de 
aparición significativa en los pacientes 45,X, 
éstas pueden observarse también, aunque con 
menor frecuencia, en otras fórmulas cromosó-
mi- cas de esta enfermedad. 

SUMMARY 

Padrón, R. S. et al. Phenotype-Karyotype Correlation in Turner's Syndrome. Rev Cub Med 20: 1, 1981. 

In thls study the authors try to establlsh the possible correlatlons between phenotype and karyptype In a 
serles of patlents with Turner’s syndrome. Karyotype was made In 29 patients, 18 had formula 45,X; the 
other 11 patients showed different chromosomal abnormalities and were grouped as “non-XO” karyotype. 
The authors list the anomalies most usually found in each group and these results are compared to recently 
published series. It was found that most malformations were more frequent in XO subjects; short height 
and cubitus valgus were constant signs in such cases; goiter was more frequent in the non-XO group. In 
this study pterigium colli and strablsmus were exclusive of XO cases and idiopathic arterial hypertension 
was exclusive of non-XO cases. Anomalies with significantly differente incidence In these two karyotypic 
groups (p < 0,05) were the following: short height, gothic palate, Peyrot’s thorax, pterigium colli, strabls-
mus, anti- mongoloid eyes, and anomalies in nails, more frequently in XO; and idiopathic arterial hyperten-
sion in "non-XO". 

RÉSUMÉ 

Padrón, R. S. et al. Corrélation phénotype-caryotype dans le syndrome de Turner. Rev Cub Med 20: 1, 1981. 

Les auteurs essaient d’établir les possibles corrélations entre phénotype-caryotype chez une série de pa-
tientes ayant le syndrome de Turner. Ils ont détermlné le caryotype de 29 
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patientes, dont 18 avaient la formule 45, X; le reste (11 patientes) présentaient différentes anomalles chro-
mosomiques et ont été groupées comme caryotypes “non XO Les anomalies les plus fréquentes dans 
chaqué groupe sont mentionnées et les résultats sont comparés aux rapportés récemment pour d'autres 
sérles. La majorité des malfor- matlons ont été plus fréquentes chez des sujets XO; la petlte taille et le 
cubitus valgus ont eté des signes constants dans ces cas; le goitre a été plus fréquent dans le groupe “non 
XO”. Dans cette étude, le pterygium colli et le strabisme ont été exclusifs des cas XO, et l’hypertension 
artérielle idiopathique a été exclusive des cas "non XO”. Les anomalies dont la fréquence a été significati-
vement différente dans ces deux groupes caryotypiques (p < 0,05) sont: petite taille, palais haut ou ogival. 
thorax en écu, pterygium colli, strabisme, yeux antimongolo'fdes et anomalies des ongles, plus fréquentes 
chez les sufets ayant le caryotype XO; et l'hypertension artérielle idiopathique dans les cas "non XO”. 

PE3LME 

ntuipoH, P.C. u Ap. CooTHOiueHiie t^eHOTmi-KapiiOTiiii ripa cannpOMe 

TypHepa. Rev C>.l ¡:ed ?0: 1, 1981. 

üpoeojui HacTORiuee accJieüOBaHze mk xejiajia ycTaHOBMTb B03M0XHhie cooT-
HOuieiuifl Me.'iuiy 4)eH0Tan0M a KapaoTanoM y rpynm nauneuTOBf c*rpa*am¡ix 
cmrupomom TypHepa. btui B3HT KapaoTan y 29 naimeH- tob, H3 kotopux*IS 
nauaeHTOB mem $opMyjiy 45 ,A ,  a i l  ocTa^ib hhx nacMeHTOB HMeJiB pasjiH'ume 
xpoMOCowiHtie aHOMajma a otuia crpynnBpoBaHH KaK KapaoTaim "Ha X O " .  Hbjihütch MHO-
ro^iacJieHHiJ- mh Haaocuiee 'tacTtie aHDMajraa b Kaxnoa rpynnt;. 3tb Hama pe3wit 
TaTbi cpaBHMBaETCH c cepaeá HeüaBHO onyoJiUKCBaHHKX .naHHHX.Íipa npoBe-
jieHHa accJiejiOBaHiiH Ohuo 3aMe^eHO, 'ito oojibmeHCTBO ne-
qjeK tob Obuio y cyOteKTOB XO; Majiua paaMep a oubltaa y...OhJia noc-
TOHHHHMH npn3HaKaMH y yKa3aHHHx naimeHTOB; Hajnmue 300a Obuio caMUM 
qacThíM b rpyrine HauneHTOB 0e3 XO. B HaweM uccjiejio Batata pteri ^ i u^ .  -
oi i f  a «ocorjia30e HMeJiH Meció TOJibKO y na- uaeHTOB c XU, a HimonaTtmecKoe 
apTepaantHoe aasjieHae Obuio TOJibKO y naimeHTOB oe3 XO. AiJOMajiaa, nacroTa 
K0T0pux 3Haqa - TeJibHO pa3JiM^ajiacb y stm ^Byx KapaoTanHHX rpynn nauaeH-
TOB (p 0,05) Cu/in cJiejiyioiiiHMB: hu3Kíi2 pocT, BbicoKoe 0 CTpeJib'ía - Toe. 
HeOo, inaTooopasHafl rpyaHaH KJieTtta. •¡.-nn iur. ; o i i í  ,ko- corjia30e, aHTU-
MOHTOJibCKíie rjia3a a aHOMajiaa Horrea, cat/me Mac tue y naiweHTOB c XO; a 
nnaonaTa^ecKoe apTepaa/ibHoe üaBJieHae y aaiüieHTOB Ce3 XO. 
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