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RESUMEN 

 
Introducción: el síndrome de Turner es una afección genética que afecta a las mujeres y está causada por 

la ausencia total o parcial de un cromosoma X.  

Objetivo: analizar la literatura científica actual sobre el mosaicismo en el Síndrome de Turner, abordando 

sus implicaciones genéticas y clínicas.  

Métodos: se realizó un análisis documental aplicándose la metodología PRISMA. Se realizó una búsqueda 

sistemática en las bases de datos de PubMed y Google académico de publicaciones del 2019 al 2023, 

cumpliéndose para ello con los criterios de selección, siendo consideradas para la realización de la revisión 

25 artículos.  

Desarrollo: el mosaicismo se refiere a una condición en la que una persona tiene dos o más poblaciones de 

células genéticamente diferentes en su cuerpo. En el contexto del síndrome de Turner, el mosaicismo puede 

estar presente cuando algunas células pueden tener un cromosoma X normal (XX) y otras pueden tener la 

anomalía cromosómica asociada con el síndrome de Turner (X0).  

Conclusiones: la identificación de mosaicismo 45,X/46,XY y otras variantes cromosómicas proporciona una 

comprensión más profunda de la variabilidad fenotípica observada en estas pacientes, por cuanto el 

diagnóstico temprano y preciso es esencial para el manejo clínico adecuado y el tratamiento oportuno.  

 

Palabras clave: Disgenesia Gonadal; Síndrome De Turner; Monosomía Xo; Mosaicismo; Variación 

Citogenética. 
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ABSTRACT 

 
Introduction: turner syndrome is a genetic condition that affects females and is caused by the total or 

partial absence of an X chromosome.  

Objective: to analyze the current scientific literature on mosaicism in Turner syndrome, addressing its 

genetic and clinical implications.  

Methods: a documentary analysis was performed applying the PRISMA methodology. A systematic search 

was carried out in PubMed and Google academic databases of publications from 2019 to 2023, fulfilling the 

selection criteria, being considered for the review 25 articles.  

Development: mosaicism refers to a condition in which a person has two or more genetically different cell 

populations in his or her body. In the context of Turner syndrome, mosaicism may be present when some 

cells may have a normal X chromosome (XX) and others may have the chromosomal abnormality associated 

with Turner syndrome (X0).  

Conclusions: the identification of 45,X/46,XY mosaicism and other chromosomal variants provides a deeper 

understanding of the phenotypic variability observed in these patients, as early and accurate diagnosis is 

essential for proper clinical management and timely treatment. 

 

Keywords: Gonadal Dysgenesis; Turner´S Syndrome; Xo Monosomy; Mosaicism; Cytogenetic Variation. 

  

 

 

 

INTRODUCCIÓN 

 
El mosaicismo de anomalías cromosómicas es un fenómeno genético en el que un individuo presenta 

diferentes líneas celulares con distintas composiciones cromosómicas en su cuerpo. Esto puede resultar en 

células normales y células con anomalías cromosómicas, como cambios en la estructura o número de 

cromosomas. El mosaicismo puede ocurrir en diversos tejidos y órganos, lo que causa una variabilidad clínica 

en los afectados. La presencia de células con anomalías genéticas puede tener implicaciones clínicas 

significativas, ya que algunas células pueden funcionar normalmente, mientras que otras pueden dar lugar 

a trastornos genéticos o condiciones médicas específicas.(1) 

 

El mosaicismo y el Síndrome de Turner están estrechamente relacionados en el contexto de las anomalías 

cromosómicas, puesto que es una afección genética que afecta exclusivamente a mujeres, y es causada por 

una anomalía en los cromosomas sexuales. La característica genética principal del síndrome de Turner es la 

monosomía X, lo que significa que las mujeres con esta condición tienen una sola copia del cromosoma X en 

lugar de las dos copias normales que tienen las mujeres típicas. El cariotipo más común en el síndrome de 

Turner es 45, X, lo que indica que hay 45 cromosomas en total y solo un cromosoma X presente, ocurre 

debido a una no disyunción cromosómica durante la formación de los gametos o en las primeras etapas del 

desarrollo embrionario, lo que da lugar a una célula con una falta de un cromosoma X.(2) 
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Bufalino y col.,(3) manifiesta que el síndrome de Turner fue detallado inicialmente por Giovanni Morgagni 

en 1768 quien informó los resultados post mortem de una mujer con baja estatura, malformaciones renales 

y problemas en el desarrollo gonadal. No obstante, el nombre del síndrome se atribuye a Henry Turner, 

quien en 1938 describió siete casos de mujeres con baja estatura, cuello alado, codo en valgo y ausencia de 

características sexuales secundarias después de la pubertad, él resaltó la presencia de la disgenesia gonadal 

y fue el primero en iniciar la terapia con estrógenos.  

 

En 1959, Ford y sus colegas reconocieron esta entidad como una anomalía de los cromosomas sexuales.(4) La 

importancia del mosaicismo radica en las células con anomalías cromosómicas, puesto que pueden tener un 

impacto directo en el desarrollo físico y cognitivo, resultando en características físicas distintivas, 

discapacidades intelectuales o problemas de salud adicionales. La gravedad y el alcance de estas 

manifestaciones clínicas pueden variar ampliamente entre los individuos afectados, puede manifestarse de 

diferentes maneras, dependiendo del tipo y la gravedad de la anomalía cromosómica presente en las células 

afectadas.(5) 

 

La necesidad de identificar el mosaicismo reside en un diagnóstico preciso y tratamiento oportuno con el 

manejo clínico adecuado de los individuos afectados por la presencia de varias líneas celulares con diversas 

composiciones cromosómicas, lo que también puede explicar la heterogeneidad fenotípica en esos 

individuos, por otro lado el mosaicismo en el síndrome de Turner tiene una relevancia que va más allá de 

su tratamiento preciso ya que tiene implicaciones en el desarrollo físico y social de los individuos afectados 

razón por la cual es crucial asignar un sexo para la crianza.(6) Ante ello, el objetivo de este artículo analizar 

la literatura científica actual sobre el mosaicismo en el Síndrome de Turner, abordando sus implicaciones 

genéticas y clínicas.  

 

 

MÉTODOS  

 

Este documento se desarrolló a través de un análisis documental, revisión de manera crítica y sistemática 

de la bibliografía acerca del mosaicismo en síndrome de Turner empleando la metodología PRISMA. Se realizó 

una búsqueda sistemática en las bases de datos de PubMed, Web of Science y Google académico de 

publicaciones del 2019 al 2023. Los términos de búsqueda utilizados fueron "mosaicismo", "síndrome de 

turner" o "monosomía X", “pronóstico", "expresión génica". Para ello se tuvieron en cuenta los criterios de 

inclusión (estudios que informaran un análisis comparativo entre los diferentes signos y síntomas que se 

presentaron en casos clínicos) y exclusión (resúmenes de congresos, informes de casos, artículos que no 

estaban disponibles en formato electrónico). Se tuvieron en cuenta artículos en idioma español e inglés. El 

procedimiento se realizó independientemente por dos investigadores para evitar sesgos. 

 

 

DESARROLLO 

 

El síndrome de Turner se define como una afección genética que afecta en mujeres causada por una 

anomalía en los cromosomas sexuales: 45 cromosomas en total y solo un cromosoma X presente, ocurre 

debido a la no disyunción cromosómica durante la formación de los gametos o en las primeras etapas del 

desarrollo embrionario. En alrededor del 1 % de los casos de síndrome de Turner, puede haber variantes 

cromosómicas menos comunes, como mosaicismos o alteraciones estructurales. Por ejemplo, en un mosaico 

45, X/46, XX, algunas células tienen un solo cromosoma X (45, X) y otras tienen el cariotipo normal con dos 

cromosomas X (46, XX).(7) 

 

https://revgaleno.sld.cu/index.php/ump/index
https://revgaleno.sld.cu/index.php/ump/index


 

 
 Castillo-Varela EJ, et al 

                                      

                                                  ISSN: 1990-7990   RNPS: 2008 

  Universidad Médica Pinareña. 2024; 20(2024): e1170 
 

  

www.revgaleno.sld.cu  

P
á
g
in

a
 4

  
  
  

  
  
  

  
  

  
  
  

  
  
  

  
  
  

  
  

  
  
  

  
  

  
  
  

  
  
  
  

  
  
  

  
  

  
A
R

T
ÍC

U
L
O

 R
E
V
IS

IÓ
N

 

CC-BY-NC- 4.0 

 

La monosomía X en el síndrome de Turner puede ocurrir de manera esporádica y no está relacionada con 

factores hereditarios. En otras palabras, generalmente no es transmitida de los padres a los hijos. La 

ausencia total o parcial de un cromosoma X en el síndrome de Turner tiene implicaciones significativas en 

el desarrollo físico y sexual de las mujeres afectadas. Algunas de las características más comunes incluyen 

baja estatura, características sexuales poco desarrolladas, problemas de desarrollo ovárico, anomalías 

cardíacas y renales, entre otros.(8) 

 

El diagnóstico genético del síndrome de Turner se realiza mediante un análisis de cariotipo, que implica 

examinar las células de una muestra de sangre u otro tejido para determinar el número y la estructura de 

los cromosomas presentes. La identificación de un cariotipo 45,X o una variante cromosómica relacionada 

confirma el diagnóstico de síndrome de Turner. Es importante destacar que, aunque el síndrome de Turner 

es una afección genética, su presentación clínica puede variar significativamente entre las mujeres 

afectadas. El tratamiento y el manejo del síndrome de Turner se enfocan en abordar las diversas 

manifestaciones clínicas y mejorar la calidad de vida de las personas afectadas. Esto puede incluir terapia 

de reemplazo hormonal, hormona del crecimiento y atención médica especializada para las condiciones 

asociadas.(9) 

 

La epidemiología del síndrome de Turner se refiere al estudio de la distribución, frecuencia y factores 

asociados con esta afección genética en una población. A continuación, te proporciono algunos datos 

epidemiológicos importantes sobre el síndrome de Turner:(10) 

 Tiene una prevalencia de aproximadamente 1 en 2,500 nacimientos femeninos. Es importante mencionar 

que la prevalencia puede variar según las poblaciones y las regiones geográficas, y una incidencia de 1 

en 2,000-2,500 nacimientos femeninos. 

 En cuanto a la edad materna, las mujeres mayores de 35 años tienen un riesgo ligeramente aumentado 

en comparación con mujeres más jóvenes 

 Aproximadamente el 99 % de los casos de síndrome de Turner tienen un cariotipo 45,X (monosomía X). 

Sin embargo, alrededor del 1 % de los casos pueden presentar variantes cromosómicas menos comunes, 

como mosaicismos (por ejemplo, 45,X/46,XX) o alteraciones estructurales en el cromosoma X. 

 Con el manejo médico adecuado y la atención especializada, la mayoría de las mujeres con síndrome de 

Turner tienen una esperanza de vida normal. Sin embargo, el síndrome de Turner puede estar asociado 

con un mayor riesgo de ciertas afecciones médicas, como enfermedades cardíacas, hipotiroidismo 

 

El análisis genético del síndrome de Turner es fundamental para confirmar el diagnóstico y proporcionar 

información detallada sobre la causa subyacente de la afección. El cariotipo es la principal prueba genética 

utilizada para diagnosticar el síndrome de Turner y evaluar su evolución.(10) A continuación, se describe el 

análisis genético, la toma de muestra y algunos de los estudios que pueden indicar la evolución del síndrome 

de Turner:  

 Análisis Genético (Cariotipo) 

     El análisis genético que se realiza para el síndrome de Turner se conoce como cariotipo. Consiste en 

examinar el número y la estructura de los cromosomas presentes en una muestra de células, 

generalmente obtenida a partir de una muestra de sangre o de células de la piel (biopsia de piel). Para 

el síndrome de Turner, el cariotipo buscará la presencia de una sola copia del cromosoma X en las células, 

lo que indica la monosomía X (45, X) o alguna variante cromosómica relacionada.(11) 

 Toma de Muestra 

     La toma de muestra para el análisis genético se puede realizar mediante una muestra de sangre, que se 

obtiene mediante una punción venosa, o mediante una muestra de piel (biopsia de piel). En ambos casos, 

https://revgaleno.sld.cu/index.php/ump/index
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la muestra se envía a un laboratorio especializado en genética para realizar el cariotipo y analizar los 

cromosomas.(12) 

 Principales Metabolitos o Estudios Indicadores de la Evolución 

     El síndrome de Turner puede estar asociado con diversas condiciones médicas y metabólicas.(13) Algunos 

estudios y metabolitos pueden ser indicadores de la evolución y el manejo de la afección, entre ellos:  

 Hormona del crecimiento (GH): la administración de hormona del crecimiento es un tratamiento 

común para mejorar la estatura en las niñas con síndrome de Turner. La medición de los niveles de 

GH en sangre es importante para evaluar la respuesta al tratamiento. Hormonas sexuales y estradiol: 

En algunas mujeres con síndrome de Turner, los ovarios pueden no desarrollarse adecuadamente, lo 

que lleva a bajos niveles de hormonas sexuales. La medición de hormonas como el estradiol puede 

indicar el desarrollo sexual y la necesidad de terapia hormonal.(14) 

 Ecocardiografía: dado que el síndrome de Turner puede estar asociado con defectos cardíacos, la 

realización de ecocardiografías periódicas es importante para evaluar la función cardíaca y detectar 

cualquier anomalía.(15) 

 Tiroides: las mujeres con síndrome de Turner tienen un mayor riesgo de hipotiroidismo. Por lo tanto, 

la medición de hormonas tiroideas, como la TSH y la T4, es esencial para detectar y manejar cualquier 

disfunción tiroidea.(16) 

 Evaluación renal: debido a que el síndrome de Turner puede estar asociado con problemas renales, 

se pueden realizar pruebas para evaluar la función renal y detectar cualquier anomalía.(14) 

 

Es importante tener en cuenta que la evolución y la presentación clínica del síndrome de Turner pueden 

variar entre las mujeres afectadas. Por lo tanto, el manejo y el seguimiento médico deben ser 

individualizados.(6) 

 

Hasta ahora no existe un tratamiento genético específico para corregir la causa subyacente del síndrome de 

Turner, que es la monosomía X (ausencia total o parcial de un cromosoma X). La monosomía X es una 

anomalía cromosómica que ocurre en las primeras etapas del desarrollo embrionario y no puede ser 

corregida mediante terapias génicas u otros tratamientos genéticos.(17)  

 

Sin embargo, aunque no hay un tratamiento para corregir la causa genética del síndrome de Turner, existen 

diversas opciones terapéuticas para abordar los síntomas y las manifestaciones clínicas asociadas con esta 

afección.(18) El enfoque del tratamiento se centra en mejorar la calidad de vida y abordar las necesidades 

específicas de cada persona afectada.  

 

Algunas de las intervenciones médicas más comunes incluyen la terapia de reemplazo hormonal (la 

administración de hormonas sexuales, como los estrógenos y la progesterona, puede ayudar a inducir el 

desarrollo sexual secundario y regular el ciclo menstrual en las mujeres con síndrome de Turner), el empleo 

de las hormonas del crecimiento (puede mejorar el crecimiento lineal y aumentar la estatura en niñas con 

síndrome de Turner), el tratamiento de problemas cardíacos y renales (donde se abordan y tratan 

específicamente las anomalías cardíacas y renales que pueden estar presentes en algunas personas con 

síndrome de Turner), y la terapia psicológica y de apoyo (donde se proporciona apoyo psicológico y 

emocional para ayudar a las personas con síndrome de Turner a enfrentar los desafíos emocionales y sociales 

asociados con la afección); todo ello recordando la necesidad de un seguimiento médico regular, ya que es 

importante que las personas con síndrome de Turner reciban seguimiento médico periódico para monitorear 

su salud y abordar cualquier problema de salud que pueda surgir 

 

 

https://revgaleno.sld.cu/index.php/ump/index
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Es fundamental que el manejo y el tratamiento del síndrome de Turner sean individualizados y dirigidos por 

un equipo médico especializado en genética y síndrome de Turner. La atención médica debe abordar las 

necesidades específicas de cada persona y estar enfocada en mejorar su calidad de vida y bienestar general. 

Además, es importante estar al tanto de los avances en la investigación médica, ya que los tratamientos y 

enfoques pueden evolucionar con el tiempo. Siempre es recomendable consultar a un médico especialista 

para obtener información y asesoramiento médico actualizado y adecuado para cada caso particular.(19) 

 

Matrices de recopilación de información  

A continuación, las tablas 1 y 2, detallan el análisis de una revisión integral de cuatro casos en pacientes 

que presentaban síndrome de Turner con mosaicismo se presenta una descripción clínica con los aspectos 

más relevantes, sintomatología, la evolución que tuvo a lo largo de su vida con y sin tratamiento, los datos 

genéticos proporcionados y de donde fue extraído. 

 

Tabla 1. Descripción de las características del caso. 

Casos 

clínicos 

(Fuente) 

Descripción 

clínica 

Sintomatología Evolución Datos genéticos 

Caso A. 

Síndrome de 

Turner con 

mosaicismo 

45x/46xy (20) 

 

Paciente 

femenina de 27 

años, que  

consulta al 

servicio de 

ginecología por 

amenorrea 

primaria 

 Talla baja 

 Distribución 

ginecoide del vello 

púbico 

 Espalda amplia y 

musculatura 

masculina, lo que 

sugiere la posible 

presencia de 

fragmentos o la 

totalidad del 

cromosoma Y 

Malformaciones 

esqueléticas 

(hipoplasia del 

cuarto tarsiano, 

cubitus valgus y 

genu valgus) 

 La apariencia de los 

genitales externos 

es típicamente 

femenina, y se 

describe una vagina 

corta 

La paciente ha 

llegado a la edad de 

27 años sin 

experimentar la 

pubertad ni la 

menstruación, lo que 

es consistente con la 

amenorrea primaria 

observada en el 

síndrome de Turner. 

No se proporciona 

información 

específica sobre 

otros aspectos de la 

evolución de la 

paciente en el 

reporte del caso 

clínico 

Se realizó un cariotipo 

con bandeo G de alta 

resolución, que 

permitió identificar la 

fórmula cromosómica 

de la paciente. 

En 30 de las metafases 

analizadas, se 

encontró ausencia de 

uno de los cromosomas 

X (45,X). Sin embargo, 

en 21 de las metafases 

se encontró la 

presencia de un 

cromosoma Y adicional 

(46,XY), lo que indica 

la existencia de un 

mosaicismo 45,X/46,XY 

en esta paciente 

Caso B. 

Síndrome de 

Turner 

cariotipo 46 

XY (21) 

Paciente 

femenina de 21 

años de edad, 

con síndrome de 

Turner 

diagnosticado al 

mes de 

nacimiento, así 

como 

 Ausencia de 

caracteres sexuales 

secundarios 

 Posterior a la 

administración de 

estrógenos e 

inducción de la 

menstruación se 

sugiere que, a 

La paciente fue 

diagnosticada con 

síndrome de Turner 

al mes de nacer, lo 

que sugiere que la 

condición se detectó 

tempranamente. Se 

inició un tratamiento 

con estrógenos 

La paciente presenta 

un mosaicismo 

genético. 
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amenorrea 

primaria y 

ausencia de 

caracteres 

sexuales 

secundarios; se 

le administraron 

estrógenos 

conjugados a 

partir de los 17 

años, con los 

que se logró 

inducir la 

menstruación y 

un desarrollo 

escaso de los 

caracteres 

sexuales 

secundarias 

pesar de tener una 

condición genética 

que afecta la 

función ovárica, 

todavía era posible 

estimular la función 

hormonal para 

ciertos cambios 

físicos y la 

menstruación 

conjugados a los 17 

años para inducir la 

menstruación y los 

caracteres sexuales 

secundarios. 

Debido al riesgo de 

gonadoblastoma 

asociado al 

mosaicismo 46,XY, se 

decidió realizar la 

resección de cintillas 

ováricas, lo que 

implica la 

extirpación de partes 

de los ovarios para 

prevenir el 

desarrollo de 

tumores malignos 

Caso C. 

Disgenesia 

gonadal 

mixta en un 

síndrome de 

Turner en 

mosaicismo 

45,X/47,XYY 
(22) 

Paciente 

femenina de 27 

años de edad, 

que acudió a 

consulta debido 

al antecedente 

de amenorrea 

primaria, 

apariencia 

femenina 

normal, talla y 

peso promedio 

 Desarrollo mamario 

estaba en el estadio 

Tanner 3 

 Genitales externos 

se encontraban en 

estadio Tanner 5 

 Hipoplasia uterina y 

ovarios atróficos 

 

La paciente llegó a 

la adultez joven sin 

un diagnóstico claro 

del síndrome de 

Turner debido a la 

variabilidad 

fenotípica y a la 

presencia del 

mosaicismo 

genético. 

A los 27 años, 

finalmente se 

confirmó el 

diagnóstico de 

síndrome de Turner 

en mosaico 

45,X/47,XYY, lo que 

explica su fenotipo 

femenino y ciertas 

características físicas 

En este caso, el 60% de 

las células tienen 

monosomía X (45,X). 

Además, la paciente 

presenta un 

cromosoma Y adicional 

en el 40% de sus 

células (47,XYY), lo 

que es inusual y poco 

común en los casos de 

síndrome de Turner 

Caso D. 

Síndrome de 

Turner con 

mosaicismo 

45,X/46Xdel(

X)(q21) (23) 

Adolescente que 

acude a 

consulta por 

amenorrea 

primaria. No 

tiene 

antecedentes de 

amenorrea en su 

familia por línea 

materna ni 

paterna. La 

madre presenta 

un fenotipo 

 Fenotipo femenino 

normal con lleve 

implantación baja 

de las orejas y un 

cuello sin 

particularidades 

Mamas en estadio 

Tanner 1-2 

 

La paciente es 

tratada con 

reemplazo hormonal 

con 17-B estradiol 

continuo y 

progesterona natural 

micronizada por 7 

días al mes. El 

tratamiento muestra 

una mejora en el 

desarrollo del útero 

y las mamas, y 

después de 4 meses 

El cariotipo de la 

paciente muestra un 

mosaico de células con 

45,X (6 células) y 

células con 

46Xdel(X)(q21) (14 

células) 
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normal, sin 

problemas para 

lograr los 

embarazos, con 

antecedente de 

insuficiencia 

ovárica 

prematura 

de tratamiento, se 

produce un 

sangrado. Se 

continúan los 

controles 

ambulatorios 

Fuente: Autores de la presente investigación 

 

Tabla 2. Análisis del tratamiento y mecanismo de acción de los casos presentados anteriormente. 

Caso TRATAMIENTO MECANISMO DE ACCIÓN 

A (20) No se detalla - 

B (21) Estrógenos conjugados a partir de los 

17 años para inducir la menstruación 

y desarrollo escaso de los caracteres 

sexuales secundarios 

 Desarrollo de caracteres sexuales secundarios 

 Estimulación del endometrio 

 Regulación del ciclo menstrual 

C (22) Terapia hormonal 

 

 

Salpingooforectomía bilateral 

 Inducción de la menarquía 

 Promoción del desarrollo sexual 

 Remplazo de hormonas sexuales 

 Eliminación de los ovarios y trompas para reducir el 

riesgo de cáncer de ovario 

D (23) Reemplazo hormonal con 17-B 

estradiol continuo, se agrega 

progesterona natural micronizada, 7 

días por mes, y estradiol diario 

 Suplir hormonas sexuales deficientes 

 El 17-B estradiol remplaza el estrógeno desarrollando 

caracteres sexuales y estimulando el endometrio 

 La Progesterona natural micronizada evita el riesgo de 

hiperplasia endometrial 

 Estradiol diario, mantenimiento de niveles adecuados 

en el cuerpo 

Fuente: Autores de la presente investigación 

 

 

DISCUSIÓN 

 

El síndrome de Turner es una condición genética que afecta a las mujeres y está asociada con la falta parcial 

o completa de uno de los dos cromosomas X en las células del cuerpo. La manifestación genotípica es la 

monosomía X, lo que significa que la persona solo tiene un cromosoma X en lugar de dos y dentro de las 

típicas manifestaciones fenotípicas se incluye: baja estatura, dificultades renales, problemas cardíacos, 

cuello alado (ensanchamiento de la base del cuello), amenorrea primaria y problemas de fertilidad.(24) Los 

cuatro casos clínico objetos de estudio, concuerdan con las manifestaciones fenotípicas del síndrome de 

Turner, sin embargo, el genotipo está condicionado por la existencia de mosaicismo en las células de los 

individuos, como la presencia de un cromosoma Y adicional, alterando la expresión genotípica común de 

monosomía X.(20,21,22,23) 

 

 

https://revgaleno.sld.cu/index.php/ump/index
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En el primer caso clínico, los rasgos fenotípicos que presento el individuo de sexo femenino incluyen: 

amenorrea primaria, talla baja falta de vello en axilas y piernas, y caracteres sexuales secundarios 

usualmente normales sin embargo la presencia de un cromosoma Y adicional, que marca el mosaicismo, se 

manifiesta con musculatura en su espalda y un tamaño grande de manos y pies.  Mediante el cariotipo con 

bandeo G, en 30 cromosomas se encontró ausencia de uno de los cromosomas X (45,X) y en 21 cromosomas 

se presenció un cromosoma Y adicional (46,XY), afirmando la existencia de un mosaicismo 45,X/46,XY.(20) 

No existe tratamiento para tratar una monosomía X o incluso mosaicismo, sin embargo, la mayoría de veces 

se administra progesterona para poder amplificar las características fenotípicas femeninas qué se 

encuentran silenciadas por la presencia del cromosoma Y adicional.(25)   

 

En alusión con el segundo caso, la paciente tuvo un diagnóstico temprano de la anomalía genética, un mes 

después del nacimiento. Por lo que le administraron estrógenos cuando ella tenía 17 años, con esto se logró 

inducir la menstruación y un desarrollo lleve de los caracteres sexuales secundarios. Ante el riesgo de 

neoplasias malignas como el disgerminoma y el gonadoblastoma, existe una extirpación de las cintillas 

ováricas, permitiendo así a la paciente tener una mejor calidad de vida.(21) 

 

La paciente del tercer caso, cuando acudió al hospital y se le tomó el peso y la talla no presentó diferencia 

con el promedio de las personas de esa población. El síntoma predominante en esta paciente, fue la 

amenorrea. La paciente de 27 años había presentado un desarrollo completo de los genitales externos (5/5 

de acuerdo a la escala de Tanner). Sin embargo, el desarrollo de sus mamas era incompleto, presentando 

solo puntuación de tres en la escala mencionada.  Para el diagnóstico, se realizaron estudios de imagen que 

mostraron hipoplasia uterina y ovarios atróficos no funcionales. Finalmente, para confirmar, se llevó a cabo 

un cariotipo de alta resolución que mostró una combinación de células con monosomía X y células con un 

cromosoma Y adicional.(22) 

 

En el último caso que se expone, la paciente al examen físico no presenta rasgos diferenciales de síndrome 

de Turner, acude al médico al no menstruar. La paciente no refiere que sus padres o familiares cercanos 

tengan alguna enfermedad relacionada. Se realiza cariotipo y se identifica ST asociado a mosaicismo. Se le 

administró estradiol y progesterona para ver si ejercía algún tipo de efecto, logrando así un sangrado a los 

4 meses de tratamiento, y un ligero desarrollo de caracteres sexual.(23) 

 

Hay que mencionar que las mujeres afectadas de los casos clínicos desconocían su trastorno genético hasta 

la adultez, en donde acudieron al médico por presentar amenorrea primaria, y no haber desarrollado los 

cambios físicos normales que una mujer atraviesa en la pubertad. Esto recae en la escasa aplicación de 

métodos genéticos (cariotipo) durante el desarrollo prenatal para prevenir, diagnosticar y brindar consejería 

genética a las madres de los individuos con ciertas condiciones genéticas y mejorar su calidad de vida.  

 

 

CONCLUSIONES 

 

El mosaicismo en el Síndrome de Turner es un fenómeno genético que involucra una combinación de células 

con distintas composiciones cromosómicas. La identificación de mosaicismo 45,X/46,XY y otras variantes 

cromosómicas proporciona una comprensión más profunda de la variabilidad fenotípica observada en estas 

pacientes, por cuanto el diagnóstico temprano y preciso es esencial para el manejo clínico adecuado y el 

tratamiento oportuno.  
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