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RESUMEN

Introduccion: el sindrome de Turner es una afeccion genética que afecta a las mujeres y esta causada por
la ausencia total o parcial de un cromosoma X.

Objetivo: analizar la literatura cientifica actual sobre el mosaicismo en el Sindrome de Turner, abordando
sus implicaciones genéticas y clinicas.

Métodos: se realizo un analisis documental aplicandose la metodologia PRISMA. Se realizo una bisqueda
sistematica en las bases de datos de PubMed y Google académico de publicaciones del 2019 al 2023,
cumpliéndose para ello con los criterios de seleccion, siendo consideradas para la realizacion de la revision
25 articulos.

Desarrollo: el mosaicismo se refiere a una condicion en la que una persona tiene dos o mas poblaciones de
células genéticamente diferentes en su cuerpo. En el contexto del sindrome de Turner, el mosaicismo puede
estar presente cuando algunas células pueden tener un cromosoma X normal (XX) y otras pueden tener la
anomalia cromosémica asociada con el sindrome de Turner (X0).

Conclusiones: la identificacion de mosaicismo 45,X/46,XY y otras variantes cromosomicas proporciona una
comprension mas profunda de la variabilidad fenotipica observada en estas pacientes, por cuanto el
diagnostico temprano y preciso es esencial para el manejo clinico adecuado y el tratamiento oportuno.

Palabras clave: Disgenesia Gonadal; Sindrome De Turner; Monosomia Xo; Mosaicismo; Variacion
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.

INTRODUCCION

El mosaicismo de anomalias cromosomicas es un fendmeno genético en el que un individuo presenta
diferentes lineas celulares con distintas composiciones cromosémicas en su cuerpo. Esto puede resultar en
células normales y células con anomalias cromosémicas, como cambios en la estructura o numero de
cromosomas. El mosaicismo puede ocurrir en diversos tejidos y 6rganos, lo que causa una variabilidad clinica
en los afectados. La presencia de células con anomalias genéticas puede tener implicaciones clinicas
significativas, ya que algunas células pueden funcionar normalmente, mientras que otras pueden dar lugar
a trastornos genéticos o condiciones médicas especificas. "

El mosaicismo y el Sindrome de Turner estan estrechamente relacionados en el contexto de las anomalias
cromosomicas, puesto que es una afeccion genética que afecta exclusivamente a mujeres, y es causada por
una anomalia en los cromosomas sexuales. La caracteristica genética principal del sindrome de Turner es la
monosomia X, lo que significa que las mujeres con esta condicion tienen una sola copia del cromosoma X en
lugar de las dos copias normales que tienen las mujeres tipicas. El cariotipo mas comdn en el sindrome 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 disyuncidon cromosémica durante la formacion 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.
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Bufalino y col.,® manifiesta que el sindrome de Turner fue detallado inicialmente por Giovanni Morgagni
en 1768 quien informo los resultados post mortem de una mujer con baja estatura, malformaciones renales
y problemas en el desarrollo gonadal. No obstante, el nombre del sindrome se atribuye a Henry Turner,
quien en 1938 describio siete casos de mujeres con baja estatura, cuello alado, codo en valgo y ausencia de
caracteristicas sexuales secundarias después de la pubertad, él resalté la presencia de la disgenesia gonadal
y fue el primero en iniciar la terapia con estrogenos.

En 1959, Ford y sus colegas reconocieron esta entidad como una anomalia de los cromosomas sexuales. La
importancia del mosaicismo radica en las células con anomalias cromosémicas, puesto que pueden tener un
impacto directo en el desarrollo fisico y cognitivo, resultando en caracteristicas fisicas distintivas,
discapacidades intelectuales o problemas de salud adicionales. La gravedad y el alcance de estas
manifestaciones clinicas pueden variar ampliamente entre los individuos afectados, puede manifestarse de
diferentes maneras, dependiendo del tipo y la gravedad de la anomalia cromosomica presente en las células
afectadas.®

La necesidad de identificar el mosaicismo reside en un diagnostico preciso y tratamiento oportuno con el
manejo clinico adecuado de los individuos afectados por la presencia de varias lineas celulares con diversas
composiciones cromosomicas, lo que también puede explicar la heterogeneidad fenotipica en esos
individuos, por otro lado el mosaicismo en el sindrome de Turner tiene una relevancia que va mas alla de
su tratamiento preciso ya que tiene implicaciones en el desarrollo fisico y social de los individuos afectados
razon por la cual es crucial asignar un sexo para la crianza.® Ante ello, el objetivo de este articulo analizar
la literatura cientifica actual sobre el mosaicismo en el Sindrome de Turner, abordando sus implicaciones
genéticas y clinicas.

METODOS

Este documento se desarrollo a través de un analisis documental, revision de manera critica y sistematica
de la bibliografia acerca del mosaicismo en sindrome de Turner empleando la metodologia PRISMA. Se realizo
una busqueda sistematica en las bases de datos de PubMed, Web of Science y Google académico de
publicaciones del 2019 al 2023. Los términos de blsqueda utilizados fueron “mosaicismo”, "sindrome de
turner” o "monosomia X", “pronostico”, “expresion génica”. Para ello se tuvieron en cuenta los criterios de
inclusion (estudios que informaran un analisis comparativo entre los diferentes signos y sintomas que se
presentaron en casos clinicos) y exclusion (resGmenes de congresos, informes de casos, articulos que no
estaban disponibles en formato electronico). Se tuvieron en cuenta articulos en idioma espaiol e inglés. El
procedimiento se realizé independientemente por dos investigadores para evitar sesgos.

DESARROLLO

El sindrome de Turner se define como una afeccidon genética que afecta en mujeres causada por una
anomalia en los cromosomas sexuales: 45 cromosomas en total y solo un cromosoma X presente, ocurre
debido a la no disyuncion cromosémica durante la formacion de los gametos o en las primeras etapas del
desarrollo embrionario. En alrededor del 1 % de los casos de sindrome de Turner, puede haber variantes
cromosdémicas 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).
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La monosomia X en el sindrome de Turner puede ocurrir de manera esporadica y no esta 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 sindrome de Turner tiene implicaciones significativas en
el desarrollo fisico y sexual de las mujeres afectadas. Algunas de las caracteristicas mas comunes incluyen
baja estatura, caracteristicas sexuales poco desarrolladas, problemas de desarrollo ovarico, anomalias
cardiacas y renales, entre otros.®)

El diagndstico genético del sindrome de Turner se realiza mediante un analisis de cariotipo, que implica
examinar las células de una muestra de sangre u otro tejido para determinar el nimero y la estructura de
los cromosomas presentes. La identificacion de un cariotipo 45,X o una variante cromosémica relacionada
confirma el diagnostico de sindrome de Turner. Es importante destacar que, aunque el sindrome de Turner
es una afeccion genética, su presentacion clinica puede variar significativamente entre las mujeres
afectadas. El tratamiento y el manejo del sindrome de Turner se enfocan en abordar las diversas
manifestaciones clinicas y mejorar la calidad de vida de las personas afectadas. Esto puede incluir terapia
de reemplazo hormonal, hormona del crecimiento y atencion médica especializada para las condiciones
asociadas.

La epidemiologia del sindrome de Turner se refiere al estudio de la distribucion, frecuencia y factores
asociados con esta afeccion genética en una poblacion. A continuacion, te proporciono algunos datos
epidemioldgicos importantes sobre el sindrome de Turner: ()

e Tiene una prevalencia de aproximadamente 1 en 2,500 nacimientos femeninos. Es importante mencionar
que la prevalencia puede variar segun las poblaciones y las regiones geograficas, y una incidencia de 1
en 2,000-2,500 nacimientos femeninos.

e En cuanto a la edad materna, las mujeres mayores de 35 anos tienen un riesgo ligeramente aumentado
en comparacion con mujeres mas jovenes

e Aproximadamente el 99 % de los casos de sindrome de Turner tienen un cariotipo 45,X (monosomia X).
Sin embargo, alrededor del 1 % de los casos pueden presentar variantes cromosomicas menos comunes,
como mosaicismos (por ejemplo, 45,X/46,XX) o alteraciones estructurales en el cromosoma X.

e Con el manejo médico adecuado y la atencion especializada, la mayoria de las mujeres con sindrome de
Turner tienen una esperanza de vida normal. Sin embargo, el sindrome de Turner puede estar asociado
con un mayor riesgo de ciertas afecciones médicas, como enfermedades cardiacas, hipotiroidismo

El analisis genético del sindrome de Turner es fundamental para confirmar el diagnostico y proporcionar
informacion detallada sobre la causa subyacente de la afeccion. El cariotipo es la principal prueba genética
utilizada para diagnosticar el sindrome de Turner y evaluar su evolucion." A continuacion, se describe el
analisis genético, la toma de muestra y algunos de los estudios que pueden indicar la evolucion del sindrome
de Turner:
e Analisis Genético (Cariotipo)
El analisis genético que se realiza para el sindrome de Turner se conoce como cariotipo. Consiste en
examinar el nimero 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 sindrome de Turner, el cariotipo buscara la presencia de una sola copia del cromosoma X en las células,
lo que indica la monosomia X (45, X) o alguna variante cromosomica relacionada. ('
e Toma de Muestra
La toma de muestra para el analisis genético se puede realizar mediante una muestra de sangre, que se
obtiene mediante una puncion venosa, o mediante una muestra de piel (biopsia de piel). En ambos casos,
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la muestra se envia a un laboratorio especializado en genética para realizar el cariotipo y analizar los

cromosomas. ('

e Principales Metabolitos o Estudios Indicadores de la Evolucion

El sindrome de Turner puede estar asociado con diversas condiciones médicas y metabdlicas. '3 Algunos

estudios y metabolitos pueden ser indicadores de la evolucion y el manejo de la afeccion, entre ellos:

v" Hormona del crecimiento (GH): la administracion de hormona del crecimiento es un tratamiento
comun para mejorar la estatura en las nifas con sindrome de Turner. La medicion de los niveles de
GH en sangre es importante para evaluar la respuesta al tratamiento. Hormonas sexuales y estradiol:
En algunas mujeres con sindrome de Turner, los ovarios pueden no desarrollarse adecuadamente, lo
que lleva a bajos niveles de hormonas sexuales. La medicion de hormonas como el estradiol puede
indicar el desarrollo sexual y la necesidad de terapia hormonal. '

v’ Ecocardiografia: dado que el sindrome de Turner puede estar asociado con defectos cardiacos, la
realizacion de ecocardiografias periodicas es importante para evaluar la funcion cardiaca y detectar
cualquier anomalia.

v' Tiroides: las mujeres con sindrome de Turner tienen un mayor riesgo de hipotiroidismo. Por lo tanto,
la medicion de hormonas tiroideas, como la TSH y la T4, es esencial para detectar y manejar cualquier
disfuncion tiroidea.'®

v’ Evaluacion renal: debido a que el sindrome de Turner puede estar asociado con problemas renales,
se pueden realizar pruebas para evaluar la funcion renal y detectar cualquier anomalia. "

Es importante tener en cuenta que la evolucion y la presentacion clinica del sindrome de Turner pueden
variar entre las mujeres afectadas. Por lo tanto, el manejo y el seguimiento médico deben ser
individualizados.®

Hasta ahora no existe un tratamiento genético especifico para corregir la causa subyacente del sindrome de
Turner, que es la monosomia X (ausencia total o parcial de un cromosoma X). La monosomia X es una
anomalia cromosémica que ocurre en las primeras etapas del desarrollo embrionario y no puede ser
corregida mediante terapias génicas u otros tratamientos genéticos.("”

Sin embargo, aunque no hay un tratamiento para corregir la causa genética del sindrome de Turner, existen
diversas opciones terapéuticas para abordar los sintomas y las manifestaciones clinicas asociadas con esta
afeccion.™® El enfoque del tratamiento se centra en mejorar la calidad de vida y abordar las necesidades
especificas de cada persona afectada.

Algunas de las intervenciones médicas mas comunes incluyen la terapia de reemplazo hormonal (la
administracion de hormonas sexuales, como los estrogenos y la progesterona, puede ayudar a inducir el
desarrollo sexual secundario y regular el ciclo menstrual en las mujeres con sindrome de Turner), el empleo
de las hormonas del crecimiento (puede mejorar el crecimiento lineal y aumentar la estatura en nifias con
sindrome de Turner), el tratamiento de problemas cardiacos y renales (donde se abordan y tratan
especificamente las anomalias cardiacas y renales que pueden estar presentes en algunas personas con
sindrome de Turner), y la terapia psicolégica y de apoyo (donde se proporciona apoyo psicolégico y
emocional para ayudar a las personas con sindrome de Turner a enfrentar los desafios emocionales y sociales
asociados con la afeccion); todo ello recordando la necesidad de un seguimiento médico regular, ya que es
importante que las personas con sindrome de Turner reciban seguimiento médico periodico para monitorear
su salud y abordar cualquier problema de salud que pueda surgir
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Es fundamental que el manejo y el tratamiento del sindrome de Turner sean individualizados y dirigidos por
un equipo médico especializado en genética y sindrome de Turner. La atencion médica debe abordar las
necesidades especificas de cada persona y estar enfocada en mejorar su calidad de vida y bienestar general.
Ademas, es importante estar al tanto de los avances en la investigacion médica, ya que los tratamientos y
enfoques pueden evolucionar con el tiempo. Siempre es recomendable consultar a un médico especialista
para obtener informacion y asesoramiento médico actualizado y adecuado para cada caso particular. "

Matrices de recopilacion de informacion

A continuacion, las tablas 1 y 2, detallan el analisis de una revision integral de cuatro casos en pacientes
que presentaban sindrome de Turner con mosaicismo se presenta una descripcion clinica con los aspectos
mas relevantes, sintomatologia, la evolucion que tuvo a lo largo de su vida con y sin tratamiento, los datos
genéticos proporcionados y de donde fue extraido.

Tabla 1. Descripcion de las caracteristicas del caso.

7

Casos Descripcion Sintomatologia Evolucion Datos genéticos
clinicos clinica
(Fuente)
Caso A. Paciente v/ Talla baja La paciente ha Se realizd un cariotipo
Sindrome de femenina de 27 | v* Distribucion llegado a la edad de con bandeo G de alta
Turner con anos, que ginecoide del vello 27 ahos sin resolucién, que
mosaicismo consulta al pubico experimentar la permitié identificar la
45x/46xy 20 servicio de Espalda amplia 'y pubertad ni la formula cromosomica
ginecologia por musculatura menstruacion, lo que de la paciente.

amenorrea masculina, lo que es consistente con la En 30 de las metafases
primaria sugiere la posible amenorrea primaria analizadas, se
presencia de observada en el encontro ausencia de
fragmentos o la sindrome de Turner. uno de los cromosomas
totalidad del No se proporciona X (45,X). Sin embargo,
cromosoma Y informacion en 21 de las metafases
Malformaciones especifica sobre se encontro la
esqueléticas otros aspectos de la presencia de un
(hipoplasia del evolucion de la cromosoma Y adicional
cuarto tarsiano, paciente en el (46,XY), lo que indica
cubitus valgus y reporte del caso la existencia de un
genu valgus) clinico mosaicismo 45,X/46,XY
La apariencia de los en esta paciente
genitales externos
es tipicamente
femenina, y se
describe una vagina
corta
Caso B. Paciente v' Ausencia de La paciente fue La paciente presenta
Sindrome de femenina de 21 caracteres sexuales diagnosticada con un mosaicismo
Turner anos de edad, secundarios sindrome de Turner genético.
cariotipo 46 con sindrome de |v* Posterior a la al mes de nacer, lo
Xy @9 Turner administracion de que sugiere que la
diagnosticado al estrogenos e condicion se detecto
mes de induccion de la tempranamente. Se
nacimiento, asi menstruacion se inicio un tratamiento
como sugiere que, a con estrogenos
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Caso C.
Disgenesia
gonadal
mixta en un
sindrome de
Turner en
mosaicismo

45,X/47, XYY
(22)

Caso D.
Sindrome de
Turner con
mosaicismo
45,X/46Xdel(
X)(q21) @3

amenorrea
primaria 'y
ausencia de
caracteres
sexuales
secundarios; se
le administraron
estrogenos
conjugados a
partir de los 17
anos, con los
que se logro
inducir la
menstruacion y
un desarrollo
escaso de los
caracteres
sexuales
secundarias

Paciente
femenina de 27
anos de edad,
que acudio a
consulta debido
al antecedente
de amenorrea
primaria,
apariencia
femenina
normal, tallay
peso promedio

Adolescente que
acude a
consulta por
amenorrea
primaria. No
tiene
antecedentes de
amenorrea en su
familia por linea
materna ni
paterna. La
madre presenta
un fenotipo

pesar de tener una
condicion genética
que afecta la
funcion ovarica,
todavia era posible
estimular la funcion
hormonal para
ciertos cambios
fisicos y la
menstruacion

Desarrollo mamario
estaba en el estadio
Tanner 3
Genitales externos
se encontraban en
estadio Tanner 5
Hipoplasia uterina 'y
ovarios atroficos

Fenotipo femenino
normal con lleve
implantacion baja
de las orejas y un
cuello sin
particularidades
Mamas en estadio
Tanner 1-2

conjugados a los 17
afos para inducir la
menstruacion y los
caracteres sexuales
secundarios.
Debido al riesgo de
gonadoblastoma
asociado al
mosaicismo 46,XY, se
decidio realizar la
reseccion de cintillas
ovaricas, lo que
implica la
extirpacion de partes
de los ovarios para
prevenir el
desarrollo de
tumores malignos

La paciente lleg6 a
la adultez joven sin
un diagnostico claro
del sindrome de
Turner debido a la
variabilidad
fenotipicay a la
presencia del
mosaicismo
genético.

A los 27 anos,
finalmente se
confirmé el
diagnéstico de
sindrome de Turner
en mosaico
45,X/47,XYY, lo que
explica su fenotipo
femenino y ciertas
caracteristicas fisicas

La paciente es
tratada con
reemplazo hormonal
con 17-B estradiol
continuo y
progesterona natural
micronizada por 7
dias al mes. El
tratamiento muestra
una mejora en el
desarrollo del Utero
y las mamas, y
después de 4 meses

En este caso, el 60% de
las células tienen
monosomia X (45,X).
Ademas, la paciente
presenta un
cromosoma Y adicional
en el 40% de sus
células (47,XYY), lo
que es inusual y poco
comun en los casos de
sindrome de Turner

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 de tratamiento, se
problemas para produce un
lograr los sangrado. Se
embarazos, con contindan los
antecedente de controles
insuficiencia ambulatorios
ovarica
prematura

Fuente: Autores de la presente investigacion

Tabla 2. Analisis del tratamiento y mecanismo de accion de los casos presentados anteriormente.

Caso TRATAMIENTO MECANISMO DE ACCION
A @) No se detalla -
B @ Estrogenos conjugados a partir de los | Desarrollo de caracteres sexuales secundarios

17 anos para inducir la menstruacion Estimulacion del endometrio
y desarrollo escaso de los caracteres Regulacién del ciclo menstrual
sexuales secundarios

c@ Terapia hormonal Induccién de la menarquia
Promocion del desarrollo sexual
Remplazo de hormonas sexuales
Salpingooforectomia bilateral Eliminacién de los ovarios y trompas para reducir el
riesgo de cancer de ovario

D®) Reemplazo hormonal con 17-B Suplir hormonas sexuales deficientes
estradiol continuo, se agrega El 17-B estradiol remplaza el estrogeno desarrollando
progesterona natural micronizada, 7 | caracteres sexuales y estimulando el endometrio
dias por mes, y estradiol diario La Progesterona natural micronizada evita el riesgo de

hiperplasia endometrial
Estradiol diario, mantenimiento de niveles adecuados
en el cuerpo

Fuente: Autores de la presente investigacion

DISCUSION

El sindrome de Turner es una condicion genética que afecta a las mujeres y esta asociada con la falta parcial
o completa de uno de los dos cromosomas X en las células del cuerpo. La manifestacion genotipica es la
monosomia X, lo que significa que la persona solo tiene un cromosoma X en lugar de dos y dentro de las
tipicas manifestaciones fenotipicas se incluye: baja estatura, dificultades renales, problemas cardiacos,
cuello alado (ensanchamiento de la base del cuello), amenorrea primaria y problemas de fertilidad.?¥ Los
cuatro casos clinico objetos de estudio, concuerdan con las manifestaciones fenotipicas del sindrome de
Turner, sin embargo, el genotipo esta condicionado por la existencia de mosaicismo en las células de los
individuos, como la presencia de un cromosoma Y adicional, alterando la expresion genotipica comuin de
monosomia X.(20:21,22,23)
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En el primer caso clinico, los rasgos fenotipicos 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 tamafo grande de manos y pies. Mediante el cariotipo con
bandeo G, en 30 cromosomas se encontro ausencia de uno de los cromosomas X (45,X) y en 21 cromosomas
se presencid un cromosoma Y adicional (46,XY), afirmando la existencia de un mosaicismo 45,X/46,XY.?%)
No existe tratamiento para tratar una monosomia X o incluso mosaicismo, sin embargo, la mayoria de veces
se administra progesterona para poder amplificar las caracteristicas fenotipicas femeninas qué se
encuentran silenciadas por la presencia del cromosoma Y adicional. @

En alusion con el segundo caso, la paciente tuvo un diagnostico temprano de la anomalia genética, un mes
después del nacimiento. Por lo que le administraron estrogenos cuando ella tenia 17 afos, con esto se logro
inducir la menstruacion y un desarrollo lleve de los caracteres sexuales secundarios. Ante el riesgo de
neoplasias malignas como el disgerminoma y el gonadoblastoma, existe una extirpacion de las cintillas
ovaricas, permitiendo asi a la paciente tener una mejor calidad de vida.®"

La paciente del tercer caso, cuando acudio al hospital y se le tomd el peso y la talla no presento diferencia
con el promedio de las personas de esa poblacion. El sintoma predominante en esta paciente, fue la
amenorrea. La paciente de 27 afnos habia 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 puntuacion de tres en la escala mencionada. Para el diagndstico, se realizaron estudios de imagen que
mostraron hipoplasia uterina y ovarios atroficos no funcionales. Finalmente, para confirmar, se llevé a cabo
un cariotipo de alta resolucion que mostré una combinacion de células con monosomia X y células con un
cromosoma Y adicional.??

En el dltimo caso que se expone, la paciente al examen fisico no presenta rasgos diferenciales de sindrome
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
administro estradiol y progesterona para ver si ejercia algln tipo de efecto, logrando asi un sangrado a los
4 meses de tratamiento, y un ligero desarrollo de caracteres sexual. @)

Hay que mencionar que las mujeres afectadas de los casos clinicos desconocian su trastorno genético hasta
la adultez, en donde acudieron al médico por presentar amenorrea primaria, y no haber desarrollado los
cambios fisicos normales que una mujer atraviesa en la pubertad. Esto recae en la escasa aplicacion de
métodos genéticos (cariotipo) durante el desarrollo prenatal para prevenir, diagnosticar y brindar consejeria
genética a las madres de los individuos con ciertas condiciones genéticas y mejorar su calidad de vida.

CONCLUSIONES

El mosaicismo en el Sindrome de Turner es un fendmeno genético que involucra una combinacion de células
con distintas composiciones cromosomicas. La identificacién de mosaicismo 45,X/46,XY y otras variantes
cromosdémicas proporciona una comprensién mas profunda de la variabilidad fenotipica observada en estas
pacientes, por cuanto el diagnoéstico temprano y preciso es esencial para el manejo clinico adecuado y el
tratamiento oportuno.
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