Disgenesia gonadal

Presentacion de tres casos clinicos

Por los Dires.:

CLara SaTanowsKY ¥ Fernanpo Robricuez Smva

Se conoce con el nombre de disgene.
gia gonadal wre sindrome que se pre-
senta usualmente como infantilismo se-
xual en la pubertad,’ en nifias cuyas go-

rmadas estin ausentes o rodimentarias,”
acompafnindose de retrazo en la talla ¥
multiples malformaciones congénitas'
“%% gexo eromatinico negativo,” cario-
grama con 43 cromosomas® ¥ una serie
de degradaciones v defectos genéticos de
los mismos.” Se sefiala una incidencia
de 0.029% en la mujer” y mayor inciden.
via en mujeres retrasadas mentales” aun-
que se¢ ha referido este sindrome tam-
bién en varones, El sindrome no tiemde

i

a ser hereditario ni familiar

Grumbach v colaboradores' en 1955
propusicron que ¢l término de disgene.
sia gonadal se aplicara genéricamente al
grupo de individuos con defectos gona-
dales v hallazgos clinicos del Sindrome
de Turner Ullrich. Este término susti-
tuye las distintas denominaciones gue
esta entidad ha recibido a través del
tiempo como fon: agenesia ovarica, sin-
drome de Turner, status Bonnevie-Ull-
rich, sindrome del pterigivm, sindrome
de Ullrich-Turner v sindrome de Al
bright.

Siose consulta la bibliegrafia indu-

mente que existen muchas ohser-

vaciones dispersas clasificadas bajo dis-

tinto: rotulos
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Este sindrome fue descrito por pri-
mera vex por Turner' en 1938, Exn 1942
Albright v colaboradores' de Boston,
simultineamente con otros investigadao-
res, reportaron gque en estog casos hay
anmento de las gonadotropinas urina-
rias. Wilkins v colaboradores® en 1944
presentaron nuevoe casos afindiendo nue-
vas marrifestaciones clinicas y estudios
laparosedpicos, reportando diferentes es-
tadioz anatémicos del ovario de acuerdo
con sus resultados. Posteriormente en
1949 Goldman® sefiala la asoeciacidon de
la coartacidn de la aorta v alteraciones
digitales afiadidas al sindrome. En ¢l aiio
1951, Rossi v Caffisch® en una revisién
de 197 casos de disgenesia gonadal se.
falan la frecuencia del pterigiom en
calos casos.

Después del descubrimiernto de Barr
v eolaboradores' que permite determi-
nar €l gexo de un zer humanoe por me-
dio de las caracteristicas del nicleo ce-
lular wvieible por el simple microscopio
corriente, Wilkins et al’ en 1954 repor-
lan que estos pacientes presentan sexo
cromatinico negativo v que este sindro-
me podia ohservarse indiferentemente
en sujetos genéticamente masculinos o
Fermeminos, Este mismao autor con Had-
dad,® en 19539 describen vy hacewr estu-
dies detallades de todas las anomalias
congénitas asociadas a la displasia go-

11



nadal v clasilica estaz anomalias en de.
talle.

Ese mismo ane. Ford et al,” haciendo
cultivos de médula, ohservan que los ca-

e . a i
06 e Turner cromatino negativos tie-

nen 45 eromasomas (440X ) en lugar
de los 40 normales, siendo ¢l eromozoma
err falta un zonosoma Y, con lo cual =¢
maodifica el antizue conceplo de con-
diserar a estos individuos como mazcus

linos gendéticos™'" catimandose que estos
casos no fueron en realidad destinados
A sep VArones, pues cromosomicamente
son X0 en ver de XY, De ahi que no
hay componente masculing v solamenrte
la mitad del componente femenine,'” es
decir, estos sujetos no son varones sino
monstruos sentlicos que responden a o
farmula 44 + X.

Se han senalado numerosas variantes
del sindrome, asl encomlramos gue En-
gatrom et al.'* en 1960, sefala un caso
con patrin cromosomico masculino
presencia de ovarios, Bahner v eol.™ han
sefialado dos casos de Turner que pre

sentan cicle menstrual, una de las cua.

les habia tenido un nifio, lzakovie'” e

fiere dizcordancia entre el sexo croma.

tinico de las células somaticas v los lew-
cocitos polimorfonucleares en dos her-

manas con disgenesia gonadal.

Warkany vy col” en 1961, reportan

varios cesos de disgenesia gonadal, unos

cromatino-negativos con 45 cromosomas,
otros cromating  posilivos v aparente-
mente un earicgrama femeniro normal,
otros presentando mosaicismo cromosd-
mico. Estos hallazgos ce presentan como
un complemento interesante al estudio

de este sindrome vy quizdis ellos serin

los elementos sobre los que se edificard
una nosologia mis precisa, pues no sa-
bemos en la actualidad la relacién que
une las arromalias somatica: con laz cro-
mosomicas, ni ¢l porqué de la aberra-

cion  cromosomica,
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Una verz expuesta esta bresve  revie
sion bibliografica, pasemos a presentar
nuestros tres casas clinieos de disgene.

sia gonadal:

Caso No, |

E.B.L. Nifa de 28 dias de nacida, de
la raza blunea, que ingresa por edema

marcado de miemhros inferiorez desde

el nacimiento.

Fig. 1: Casa Yo, 1: (Msgérvese ol marcada ple-
rigiume cali bilateral,

Al interrogatorio se senalan en an-
tecederntes prenatales: Embarazo con al-
bhuminuria. Parto normal, La madre ha
tenido un emharazo, un parto, no ahor-
los,

Antecedentes patologives  personales:
i*eed al nacer 614 libras. Edema de am-
has extremidades inferiores desde el na-
ciniento.

Al examen [isico se senalan como da-
tos de interds:

Pesa: 7.1 The Talla: e ods,

R. C. P.
Fen. 28, 1965



Fig, 2: Case No, 1: Visto en su care posterior,
(Msgrvese la implentacion baje del pelo v el
previginm eali bilateral

Paludar ojival, baju implantacion de
lag orejas, epicanto v piarpadoes eaidos

Hipertelorisma,

Cuello corto, cor replicgues laterales

desde Lo punta de Ta mastoides hasta ¢l

acromion (Fiz, 1), Baja implantacién
del pelo (Figs. 2, 51,

Fdemas blancos, duros, que dejan dis-
creto godet, del dorso de ambos pies con
witas atrdficas de las extremidades infe.
riores (Fig, 4).

No se palpan los pulsos Temorales,
Cibito valzo bilateral,

Genitales externos: hipertrofia del eli-
torie. Labios mavores aumentados de
volumen, No fusion labio-escrotal. Se
al,

ohserva doble orificio uretral v vag

Exdmenes complementarios:

Hemograma: Hemoglobina: 15 gr.
LH) e, Hematies; 3800000, Leucoei-
tos: 1440, Conteo diferencial: Stab: 4,

R. C. P.
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Fig, 3 Case Noo 10 A les 18 meses de edad,

(Hisdervense os mismos caracteres que en o

figura 2,

Sepmentados: 45, Fosine: 2, Linfocitos:
49, Hematoerito: 340 COHLCM. . 307,

Eritrosedimentacion: 535 mm'/ hora,
Urea: 24 me 100 e,

Heees feeales: Negativo, Proteinas to-
tales: 4.5 wr, /100 coe, Serina: 301 Glo-
bulina: 1.1 Orina:  Densidad M E,

Fig., 4: Caso No, 1: Obsérvese ol linfedema
marcado de amlbey ples v picenes ¥ la hiper-
trafin del elitoris,
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reaceion deida. Albimina: no comiene.
Glucosa: no contiene. Sedimento: leu-
cocitos eseazos, epitelios planos, bacte-
rias, sales amorfas,

Radiografia de huesos largos y vagi-
nograma: no se comprucban anomalias
del tejido dseo de las regiones exami-
nadas. El erificio vy conducto examina-
dos corresponden al meato y uretra con
replecion de la vejiga.

Telecardiograma: Ewrgrosamiento de
la sombra mediana superior o vascular.
sin aumentar el drea cardiaca.

Radiografia de pulmones: Bien ae-
reados. No se comprueban otras altera-
ciones de las sefialadas anteriormente.

Piclografia descendente: Pelvis v uré-
teres dobles con sus correspondientes
cilices. Wo se precisan log contornos de
las sombras renales por la gran cantidad
de gases v heees retenidas en todo el
intestino,

Pielografia descendente: Las sombras
renales aparecen descendidas, preseman-
do una sitwacion en que los polos infe-
riorea tienden a unirse. La eliminacidn
del medio de contraste es normal en am-
bos lados. Se observan anomaliaz conr-
génitas que se manifiestan por pelvis
deble bilateral, observindose un solo
uréter en casi todo su trayecto,

I'mpresiin  diagnostica: Pelvis doble

hilateral, que emergen de los rifiones

rotados o de un rifidn en herradura.

Angiocardiograma:  Cavidades iz
f!lli("rdﬂﬂ COmn una aocrln |TI'|,I:!' I'.]t:.'l:!.rrl:]-
Nada, abierta hacia la derecha v que
pricticamente sobrepasa  la horquilla
esternal la poreién mds alta del cayado:
existe una coartacidn presumiblemente
moderada en la regidn del istmo, exis
tiendo una dilatacién de la porcide
inferior de la aorta hasta las ramas
colaterales abdominales,

Conelusion: Coartacidén de la aorta,

17 eetosteroides en orina (Téenica de
Drekster, realizado por el Dr. V. Garcia

144

Remedios) : 0033 mg. en 24 horas. (Can-
tidad eliminada: 374 c.c. en 24 horas.)

Cromatina sexual en lewcocitos poli-
morfonucleares: Examinados 500 poli
nueleares  weutrdfilos no se observan
corpiisculos de ecromatina sexual. (Sexo
cromatinico negativo. )

Laparoscopia: Poco satisfactoria. (Dr,
R. Llania.)

Higado v wvesicula: de aspecto nor-
mal. Cavidad pelviana: no se pudo vi.
sualizar, En la poreién izquierda sobre
el psoas se visualizé un corddn transver.
zal que pudiera cerresponder a una
trompa o a un uréter?

Conclusiones: No es posible llegar o
conclusiones,

Laparotomin exploradora;: Se ercuen-
tra utero rudimentario. Trompas nor-
males. Ausencia total de ovarios en
ambos lados,

Cariotipo (Método directo de Tjio y
Whang) : 44 autosomas -+ X = 45 cro-
Mo2omas,

Caso No, 2

. B. R. Ni
la raza blanca, consulta por retraso de
la talla v amenorrea,

de 14 anos de edad, de

Al interrogatorio como datos e im-
portancia sefialamos:

Antecedentes perinatales: Embarazo
normal. Parto normal, Pesa 6 libras, La
madre ha tenido 10 embarazos, # abor.
tos espontineos ¥ 2 partos,

Desarrollo psicomotor: Scstuve la ca-
beza a los 8 meses. Se sentd sin apoyo
a los 12 meses. Comenzd a camirrar a los
2 afos.

Grado de escolaridad: entre 3% v 6V
arado,

No hay otros casos de baja estatura
en Ja familia,

Al examen fisico, se sefialan comao
datos de interés:

R, C. P.
Feo, 28, 1965



Fig, 53: Caso Yo, 2: Ndotese In implantacion
baja del cabello v ol prerigivem coli bilateral.

Talla: 131 ems. (51 plgh. Talla ideal:
62.8 pleg. Brazada: 129 cms Peso: 72
lihraz: Peso ideal: 108.4 lihras,

Cuelle corto, Pterigium colli bilate.
ral. Baja implantacién del pelo v de
las orejaz (Fig. 5). Cabico valgo bila-
teral.

Tarax: Se observa que hay  escaso
desarrollo mamario: la mama izquierda
esta ligeramente tumefacta, palpindose
una zona redondeada de mayor consis-
tencia, que fuce corresponder a eshozo
de glindula mamaria: en la derecha
hay ausernrcia  absoluta  de  desarrollo
mamario. Ausencia de velle axilar
renital,

Ruides cardiacos normales, No o so-
plos.

Genitales  externos:  Hipoplasia  de
crandes 3
normal.

pequenos  labios,  Clitoris

Exdmencs complementarios:

Hemograma:  Hematies:  $.5000004),
Hemoglebina: 129 ge/100 ce., Leuco-
citos: 11,500, Conteo diferencial : Segm.
08, Linf.: 26, Stab.: 2, Eosin.: 3, Mono.:
1. Hematocrito: 41, C.H., CM.: 319,

Fig, 6z Case Ne. 2; Fetografia de lo luparetomia exploradora donde se
evidencia la ausencin de ovarios.

R. C. P.
Feon. 28. 1965
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Erigrosedimentacidgn: 17 mm*/hora,
Urea: 20 Mg /100 ce. Glicemia: 97 myg/
mg/ 1 e.e. Serologia: Negativa. Protei-
nas totales: 7.2 gr./100 c.e. Oina: Den-
sidad:  1.020. Reaccidn dcida, Color
amarillo. Albtimina: No contiene. Glu.
cosa: No contiene. Sedimento: Leucoci.
tos escasos, epitelio plano escaso,

Radiografia de erdneo y huesos lar-
gos: La ¢illa tarca es de forma v tama-
no normal. No se observan  lesiones
dseas en la boveda craneana. No se
observan alteraciones: en la estructura
de las huesos largos.

Edad dsea: La edad dsea coincide con
la edad cronolégica,

Efectrocardiograma:  No  necesaria-
mente anormal. Blogqueo incompleto de
rama derecha,

Fondo de ojo: Normal.

fodo proteico: 6.8 microgramo:/ 106
centimetros eibicos,

17T eetosteroides  (téeniea  de sk
ter) s 2,88 mg. en 24 horas,

Dosificacion de gonadotropings wrina-
rias: Menos de 5 unidades ratona.

Cromating sexual en leacorcitos: Exa-
minados 500 polinucleares neutrofilos,
¢ observan 2 corpiisculos de cramatina
sexual. (Patrdn mascunlino,)

Cromating sexwal en piel: El porcen-
taje de crcmatina sexval femenina es
de 29.

Laparotomia ginecolégica: (Operacion
de Pfannestiel): Matriz en posicion
mwormal, con hipoplasia discreta, Trom.
pas normales,

Ausencia (agenesia) total de ovarios
(Fig. 6). Apéndice vascularizado. Apen-
dicetomia profilictica. Cierre por plan-
nos

Cariotipo (Método directo de Tjio ¥
Whang) : 44 autosomas + X = 45 cro-
MOS0MAag,

1(H

Fig, 7: Ceso No, 3: Obsérvese ol thrax en es
cieels, mamelones separados v Ia gran cantidad
de lunares.

aso No. 3:

K. F. D, Nifia de 14 afios de edad, de
la raza blanca. Consulta por retrazo de
aparicidn de caracteres sexuales seeurn-
darios v ausencia de menarquia.

Al interrogatorio se seiala:  Antece-
dentes perinatales: Embarazo v parto
normal, Pese: 7.5 lbs. La madre ha te-
nido 4 embarazos. 4 partos. Abortos:
nao.

Desarrollo psicomotor: Sostuve la ca-
beza a los 3 meses, Se sentd a los 6 me-
ses, Camind v habld a log 12 meses.

Grado de escolaridad: 49 grado.

Tia y abuelo materno de estatura
baja. Madre v abuela materna presen-
taron la merarquia a los 15 afios,

R. C. P.
Fen. 28, 1965



Al examen fisico encontranos: Talla:
5104 plee. (129 ems). Talla ideal: 62
pulgadas. Brazada: 132 cm. Peso: T8.5
libras. Peso ideal: 108.4 libras,

Segmento superior: 39 om., Segmento
inferior: 70 em. 1. de Wilkins: 3970
Menor de 1.

Torax en broguel. Pectus exeavatum,
no desarrollo mamario, pezones separa-
dos (Fig. 7). Lunares v verrngas dise-
minades en la region anlerior v poste-
rior del cue'lo, torax v abdomen,

Ciibito valgo hilateral, Ausencia de
vello axilar v pubianoe,

Tonos casdincos normales. No zoplos,
T. A, Max,: 110, Min: 80,

Genitales externos: Hipoplasia de la-
hios mavores v menores, Clitoris nor-

mal,
Foxdiimaries com phrm:rumriu.l; &

Hemuaties: 4000004,
3 gr./ 1) ce., Leuco-
citos: 10,000, Conteo diferencial : Semn.
71, Linfo: 26, Eos: 1. Mono.: 1. C.H.
CALL 309

Hemogranmo:

Hemoglobina: 1

Eritrosedimentacian: 13 mm®, wora,

Urea: 24 wmg. por 100 c.e. Glicemin:
111 mg /1 e.e.

Heces  fecales: Negativo., Serologia:
Negativa,

Proteinas totales: 6.95 gr. por LK ce.

Orina:  Densidad: 1027, Reaceion
acida. Albdmina: no contiene. Glucosa:
no contiene, Sedimentos: Hematies: 0
por campo, Leucocitos: 8 por campo.
Cilindros: ausentes.

Radiografia de muftecas v erdneo: No
concuerdan edad dsen v cronalégica.
Desarrollo de 11 aftos para el sexo feme-
nino,

Acentuacion de los senos venosos,

Telecardiograma: Area cardio-adriica
dentro de limites normales. Cireulacidn

pulmonar normal. No se observan lesio-

s iHI]I'I‘IIZ]H:!I't‘:i i illl{‘ll”]!'ﬂtiil.‘i.

R. C. P.
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Electrocardiogramea:  Signos de blo-
& &

queo incompleto de rama derecha.

Tode proteteo: 595 microgramos por
100 e.e.

17 eetasterosdes en ortne | realizado
por el Dr. Yamil Kourit: 907 mg. en
24 horas, ( Valores normales de 4 a 1600

17 hidroxicorticosteroides on orina;
1.7 mg. en 24 horas. (Valores normales
de 1 a9 me.)

I}nsiji;m-h}n de gonadotropings urini-
rigs: Mis de 5 unidades ratona, ( Valo-

res normales de 6.0 a 60 unidades ra-
tona.

Smear vaginel: Citelogia a predomi-
nio de eélulas basales v parabasales, El
indice de cornificacion es muy bajo, del
2 al 39%. Se ohservan algunos lewcocitos,

Frvestigacidn de cromaling sexaeal en
lewcocitos: En 3H células contadas se
ohservan 2 corpiseulos. Patrém mascu-
lino, #exo cramatinico negativo. )

Laparotomia  exploradora | Incizion
de Plannestiel) : Auvsencia  (agenesia)
de matriz v ovarios. Se observan unos
lizamentos fibrosos que parccen corres-

ponder a ligamentos redondos o trom-

pag, Apendicectemia ]Jrnfi]ﬁﬂil:'n.
Cariotipe: 44 autosomas + X = 45
cromosomas, | Fig, 8.)

COMENTARIOS

Nuestro primer caso se trataba de un
recien nacido de 28 dias que fue traido
a la consulta por edemas de miembros
inferiores, Al examen a su ingreso, ob-
servamos que presentaba repliegues si-
métricos que sp extendian o uno v olro
lado del cuello, desde la punta de la
mastoides hasta el acromion’* *, Estos
pliegues a la palpacion eran suaves y
no dolorosos. Presentaba una infiltra-
cion linfangiectdsica simétrica en el dor-

:II'|1 18

s0 de ambos pies y plernas® « dura,

que deja godet v que ha desaparecido

| {in
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Fig, B: Cuso No, 3; Cariotipo mostrando la existencia de 45 crom-

saras ©44

totalmente 18 mesez despuds de verlo
por primera vez, Se encontraron ade-
mis alteraciones faciales® (oculares v
palpebrales, hipertelorismo, implanta-
cidn baja de las orejas)' que le daba
a la cara aspecto caracteristico.
Llamaba la atencidn la implantacién

baja del cabello®™ que descendia sobre la

nuca, llegando su punta inferior hasta
las ultimas vértebras cervic La
sencia del puleo femoral hizo que com-

-

plemertiramos ¢l estudio con eximenes
radiolégicos, entre ellos la angiocardio-
grafia, comprobindose una coartacidn
de la aorta, frecuente en estos cazos” '
Se hizo pielografia descendente para
comprobar alteraciones renales'™ *' en.
contrindose rifidn en herradura v pelvis
doble con wir solo uréter hilateral,

Como dato de gran interés en este caso
senalemos la hipertrofia del clitoris™. ="
aumento discreto de volumen de los la-

bios mavores, pero no fusion labio es.

[ 116

X oy,

crotal. A pesar de simular un pseudo-
hermafroditismo masculino, la presencia
de las anomalias deseritas, con la ero-
matina sexual negativa,” la laparotomia
exploradora mostrando la avseneia de

avarios,” v el cariotipe moestrando 44

autozomas - X = 45 cromo=omas,” de-
maostraron el diagndstico de disgeresia
zenadal. Como en el lugar de las go-
nadas, no se hallaron elementos gona-
dales masculinos ni restos fibrozos donde
buscar eélulas de Leydig,' ni las llama-
daz eélulaz de Berger™ no podemos
explicar la presencia de la hipertrofia
del clitoris, la que ha disminuide con-
siderablemente a los 18 meses de edad.
La determinacidon de los 17 cetosteroides
fue mormal,

El

la talla, con amenorrea v ausencia de

5&

mdo cazo presentd retraso en

caracteres sexunales seeundarios, edbito
valgo y pterigium coli %% siendo el

cucllo corto ¥ muy ensanchado, en alas

R. C. P.
Fen, 28, 19685



de mariposn,”™ baja implantacion  del
pelo torax en brequel o en escudo™
v mamelones separados.’” Mo alteracio-

ires cardiacas ni renales,

Presentd patron cromalinico  negati-
vo,” a la laparotomia exploradora =
encontro agenesia ovirica” v el cariotipo

fue caracteristico (44 -+ X 01 lo que

conflirmd el diagnastico de disgenesia zo-

nadal.

El tercer cazo solo presentaba retraso
en estatura, amenorees con infantilismao
sexual, cubite wvalge) térax en bro-
quel™, ', v mamelones separados"" sieirn
do este el caso que menos anomalias con-

comitantes presentaba, sefialindose en

eite caso como dato de interés la presen-
cia de gran cantidad de lunares disemi-
nados por todo el cuerpo™’

Fl diagnostico de disgenesia gonadal
s bagd en un sexo cromalinico

vo,” en la laparotomia exploradora don-

e se encontre anserreia de matriz s
ovarios,” v en el cariotipo® Las deter-
minaciones de gonadotropinas urimarias
fueron normales en este ca0."" no asi
en el segundo que Tueron bajas. lo que
se ha senalado” aungue lo mis frecaen.
e e e ]H..‘ l:.'.'"“i.lflulrf}pi”ﬂﬁ g€ eneiper-

tren elevadas en estos cazos""

Por altimo, seialemos la importancia
de reconocer esta entidad duarante la
epoca prepuberal, pues debe explicarse
a los padres ¢l curso future del desarro-
Ho de la nifa, " seiolindoles que aun-
que hava retrasa en la wlla no habrd
enanismeo v necesitard tratamiento hors
monal en la época de la pubertad, Tam-
hidrr se le dird que en la edad aduolia
puede casarse, anngue quizids no o sea
fertil

La terapéutica estrogénica no  dehe
administrarse antes de la pubertad, pues
precipita la fusion epifisaria v detiene
mis el erecimiento. Con el tratamiento

apropiado se desarrollan los caracteres

n. C. P.
Fen. 28, 1365

sexuales secundarios v 2o produce ligera

aceleracion de la estalura (gue no pasa

de 5 em " lo o contribuve a la me.

joria somitica v peigquica de estos pa-

crentes,

REsUMENMN

Presentamos tres casos de disgenesia
zonadal err tres ninas cuve diagna-tico
se complementd por estudios hormona-
les, sexo cromatinico, laparotomia ex-

ploradora v cariotipo,

El primer caso diagnosticado en un
recien nacido, se trataba de la variedad
de disgenesia gonadal con hipertrofia
del clitoris, Presentaba ademi=  otras
ancmalia: concomitantes: coartacion de
la worta, rindn en herradura, pelvis
doble con ure solo uréter hilateral,

En los casos sezundo v tercero se hizo

el diagnostico en la época puberal por

releaso de la talla ¢ infantilismo zexa

El secundo ca=o presentd pterigium
colli ¢ implantacion baja del cabello
o el tercer caso solo e encontraron
cran cantidad de Tunares,

La determitracion de la: zonadotro-
pinas urinarias fue baja en el sepondo
vaso, no asi en el tereero que fue normal.

Todos: presentaron =exo cromatinice
negativo, a la laparotomia exploradora
s demostrd la ausencia de ovario v al
carialipn 43 cromosomuas  en lox  tres

CUs0E,

SUMAMARY

W report three patients with gonadal
dvsgenesis in girls, one aged 28 days and
two 14 vears.

The infamt had gonadal dysgenesis
with  phallic  enlargement,  epicanthal
folds, highly arched palate, deformed
ears, low hairline, webbed neck, lym-
phangiectatic edema of the feet and legs,
renal malformations, and coarctation of
the aorta.
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The other two cases were recognized
later in prepuberal age by chest-like-
shield, short stature, cubitus valgus and
sexual infantilism,

The neck

and low hairlie. The third ease had

second caze hod webbed

I'II:III_\ 1“""1-".-
The urinary gonadotrophines test was
low in the second case and within normal

limits in the third case,
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All of them had
IIE‘;{;{[i";E', l,:l]’?il]'[}t‘:ﬂ]l:ﬁ Wils pl‘.l‘fﬂl‘l'ﬂ.l‘l’l 1o

sexual cromatine
verify diagnosis: all of them had ovarian
agenesis and 44 + X O cromosomes, We
vould not find any gomradal tissue in the
expected situs of the gonads,
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