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Disgenesia ganada /)

Por los Dres.:

C. Emexscuurz,** O, Marso pe Acosya, """ 1R, Giwe "
R. Pemgiga'***"*' v el comp. C. Ecilgst***"**

FEl cindrome de disgenesia gonadal
que durante mucho tiempo se considerd
sindnimo  del  simdrome  deserite por
Turner en 1938, compete tanto al endo-
crindlogo como al ginecologo por sus
manifestaciones clinicas.

En ¢l departamento de Endocrinolo-
gia de los hospitales “Cmdte, M. Fajar-
do™ v “Pedro Borras" hemos tenido la
aportunidad de estudiar 28 casos de dis-
genesia gonadal en los dltimos 3 aios,
lo que nos ha permitido hacer algunas
olpervaciones que son ¢l motive de esta
presentacion.

Haremos especial hincapié en los as-
pectos elinicos v radiogrificos de nues-
tras casos, con algunos comentarios sobre
su posilile etiopatogenia,

i*y Trabajo presentade en <] XI Congresa
Médice ¥ VI Estomatolégive Nacional, cele
Iwwado en La Habana del 23 al 26 de febrera
de 16,

i**y  Auxilisor Especialinta de Endocrinolo-
gia, Ave. de la Universidad, Habana, Cuba,

i***y  Director del Departaments de Endo-
evinologia v Enfermedades Metabalicas, Pre-
fesor de Medicing Interna de la Facalisd de
Ciencias Médicas, Universidad de La Habana.
Ave, de la Universidad, Vedado, Habana, Cuba,

o Auxiliar Esperialista de  Endocri-
nologia,

(==225y  [hirector del Departaments de Ra-
dislogis. Profesor de la Catedra de Radiologio
de la Facultad de Cienclas Médicas de la
Universidad de La Habana, Ave, de la Univer-
sidad, Vedado, Habana, Cuba.

iseesedy  Tiemico del | rtamento de Ge-
netica de la Facaltad de C ias Meédivas de
Ia Universidad e La Habana, Ave. de la Uni-
versidad. Vedado, Habana, Cuoba.

MATERIAL Y METOIDME

FPresentamos 28 casos, cavas edades
al diagndéstica fluctuaron e la siguiente
ANera:

0- 5 anos  ,.... a1 . 2
510 afior ...cievecacnsnssaans 0
10-15 afios  ....... s AT R
1520 8ii08 oo cssrossssnnss R

Estas pacientes Tueron estudialas me-
diante examen clinico, determinaciones
hoermonales, cromatina exual, radiogra-
ficamente y en algunos casos cariogra-
ma v laparotomia con hiopsia v estudio
hiztolégico de la gonada.

RESLLTADOS
Aspeeto clinico

Llamé nues<ara atencion ol aspecto go-
neral de la mavoria de las pacientes, ca-
racterizado por retando en el erecimicn.
to  Imanismol, sliametros  corporales
transversales muy  desarrollados, talle
largo (indice de Wilkins," térax ancho
{en escudo), cuello corto o palmeado y
cubitus valgus, totalmente diferente del
aspecto fino v gracil de los nanismos
pituitarios (Figs 1 v 2),

En cuanto a las facics, notamos en la
mavoria de ellas la existencia de ojos
grandes, con frecuencia honitos v con
lesviacidn antimongailica: pestafas lar
gas, hipertelorismo, expresion adenoi-
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Fig. |

Figs. | » 2. [Pos casos de disgenesin gonadal en los gque resslion: cubitus valgis, predomsinie

de Jos digmetros corpormies  fransversales

corto, con implantacion haja del cabello

en la nuca.
Entre las anomalia: ma= frecucntes,
enconlramos el acortamicnte de IV

&

Fig. 2

los longiudinales, tdrwx  en  escudo ¥

teletelin.

na v triste; comisuras labiales des
viadas hacia abajo (hoca de pez), todo
lo enal las hacia parceer semejantes
unas a otras (Fig. 31,

El cuelle palmeado o prerigium colli
retuva presente en so6lo 10 de nuestros
casas. pero el resto presentaba un cuello

i

metacarpiane, determinado clinica v ra-
diograficamente.” En general, las manos
e nuestros pacientes 10enian un aspecto
tosco, eran anchas v con dedos cortos,

I}é las anomalias viscerales descritas
en la literatora, encontramos 4 casos:
uno con coartacion aortica, olre con ri-
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El examen sinceologice, la pelvineu

|'||nrr.'|||'|||:|.'.;|[|'..|. L Ia I.llq.!llr—- L L il
traron tres variantes en el aspecto de

los genitales internos:

l. Presencia de un dialeagma liliroso

cruzandg la pelvis, «in reconocegse

[ormacion corpe: ||n|n!-:.- a iile i,

l[lll"ll..l.ll ni '._:llll-"!-l"'. e TN A |Il'_:.|l
Ll |-n|'||||l_t..|'fr.l (111} h'rn]‘n II}II‘“'“
iFig. 6.

Il. Presencia de diters o trompas o
poplasicas v ausencia de formicion
,'.:II"-HLII Iunlu:..lnu'nl-- lichia -|'1'_'II

111, Presencia de gonadas. atero v tromn

pas, todas hipoplisicas iFig. &

¥ Br i

Fig 1 Fuvies tiporn alel simileome, con pleri

gium colls

nen on herradura. otre en el que eoins

cidian una o 1 aortiea o

1 uns

ectopia renal v otro que presentaba pel

via remal v ureter dohile (Fiz 4.

El linfedema, caracteristico de llama
do sindreme de Bonnevie Ullrich* se
cncontre presente en 3 casos en el mo
mente del diagndstivo, uno de éstos te-
mia va 20 anos de edad (Fig. 5) v se

Cneoniro Conia .Ill1ll*'|ll'll1‘l' en 3 Illqiﬂ-

Carpcteres sexunlvs OF @it s Hl'.u]:f-fh*l"!

En tad

-ul'\.u,ll. sdRdMEERCTV L wEnuan il lo= casos 1€nia

s los casos existia infantilismo

desarralle mamario \1'|l:|.ll|l"l'l+ Y espon-
tineo:"  todos  presentaban amenorrea

primaria.

Se olserva la existencia del vello pu-

hiano en varios casos. mientras que el

Fig. 4.—Radiografia de mane en b gque e
observa la cortedad de [ melacar priane,

axtlar [ue meno= [recuente,
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Fig, 5. - Paviente que presenta lo oariedod de
Ronnevie Llrieh con linfedema de miembros
inferionres

Inomalias esqueleticas

t!!'“nn'l rI-I

La

en la mavoria de los casos una silla tar-

railio=ralia e cranco

ca normal o pequeia, frecuentemente
verrada por el ligamento interclinoideo

caleificado,

A=
- i

Fig. 6.
so que cruze lo pelvis,

ik

Fig. 7.
utero hipoplatica sin formacion gonedal,
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Pelvineumografin con disfragma fibro-

-
Fi

-Peivineumografia en [a gque se 1o un



Fig. 8. Pelvineumografia con gters vy orarios
hipopldsicos,

El estudio de la columna yvertehral
mostro anomalias como: xifosis, lordo
'-I.“n. !.‘.-|*Ii||‘i-. 1"."..""1.‘.‘1‘ 1‘{"‘ [} I‘l"r'jq'l
verlchrales, espina hilida « [usion e
vertehras cervicales

l‘:lll ol Fansss |'nt-'u||nru1-i- LY relraso
de la edad osea en la mavoria de los
casos, (rastorno esqueletice va deserito
por muchos autores,

En angulo carpal determinado por el
cruce de las Lneas tangentes 3 los hue
sos semiunar-escafoides v cemilunar
piramidal fue menor de 1327 (Figs, 9y
10 en la mavoria de noestras pacien-
tes™ asi como las alieracioncs lipicas

el sindrome en los huesos de la rodi

Ha. que consisten en: condilo femoral
mnterno mayor que ol externo v descen.
dido, aplanamiento del platillo tibial ex
terno v deformacion en pico de la me
tafisis tibial’""" (Figs. 11 v 120,

Dasificacioners hormonales

Lo estervides cuprarrenales en orina

calbvian dentro e limites normales, acer-

Fig. 9.—Radiografia de mano con angulo carpal menor de 132" v IV metas
R i
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candose en la mavoria de los casos al

limite inferior.

Las gonadcirofinas wrinarias fueron
ile = 510 w.r. en la miay area de los casos:
-.II I'H:III.II';,:II. du- s Epptonlraron lll‘
<5 wr. v en cuatro casos fueron de

. WL,

La cromatina sexual determinada en
lis leucocitos de la sangre o en el frotis

e la muecosa oral fue negativa en 12

casos, El cariograma mostra [drmulas
\.\ \'] % FEs LD \\ “J 1"'11'.::-. -:
v 131,

Se practice exploracion quirdrgica «n
b de los casos. encontrandose en uno.
una gonada pequena de aspecto macros
cap eo normal. a no seg pror o mimero
menor al normal de foliculos primarios

nte, otros 2

determinado ||.ih1||lq'|;_-i1.'+|
Casls [ll'!'-f‘lli-ill.lll un rudimento gona

dal que al cstudio histolégico recordaba

en unc de ellos al estroma ovarico, mien

Fis. 1 tra= que el otro era Icjido fibroso no
g o .
caracieristico- en odos se encontrd una

Fige. 10 v I1.—Placas de rodilla con las alternciones tipicas: condilo
femaoral interno maver que el externs v descendido, platille bial
externe aplanade v deformacion en frica de la metafisis ribial,
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Fags, 12 v 13, Caviograma de dos casos con fdrmules XX ¥ X respectivamiente.

formacion filirosa central correspondien-
tv al cwerpo utering pero  sumamente
e,

COMENTAKIOS

El voncepto de la disgenia gonadal
ha sulrido grandes modificaciones que
fue deserto por primera vez por Tor-

aer™ hasta ¢ momento actaal. "

E<tas maodificaciones han sido intro.
ducidas gracias al avance en los estu.
dios colire determinismo v diferencia-
vion sexual, ” al desarrollo de la gené
tiwa v a descubrimientos claves como la
Hamada crommatina sexual v el estudio

b o= wremmosomas sexuales,
En 19510 Honter considerd estos casos

vomuo  peeudohermalroditismos maseuli-
maos, slebido o la ausencia de cromatina

R C. P
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rexual en sus eélulas. caracteristica des.
cr.ta por Barr en las eclolas el coxo fe-
menins,'  Este cenceply fue apovado
por la teoria de la diferenciacion sexual
emitida por Jost, quicn demostra que en
awsencia d= gonada activa ¢l embrion
desarrolla pormalmente como femeni

i=
LLLLH

El estadio de los cremosomas demos
Irdg que no o trataba realmente e -
tics mascul nos sino que su formuia cro-
imosomica constaba en la mavoria e
los casos 45 cromosomas en luzar de 46
A5X00 en lugar de XN, Mas ade

irnsde tna varie

lante se han ido deseri
dad cada ver mavor de formula eromo.
somica lipo mosaigquismo, entre los e
mencionaremos X0OXX, XO XY, XO

XXY. XisoX/ /XX ¥ olros muchos ="
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Estudios recientes sobire el metabolismo
de los cromosomas demuestran que el
responsahle de la aparicion de la masa
cromalinica ¢= un cromosoma X inacti-
vo por lo que se explica la coexistencia
del fenotipo femenino de este sindrome
con cromatina positiva o negativa segin
el caso,

Se han realizado numerosos estudios
con ¢l objeto de relacionar los signos
clinicos con los hallazgos cromosémicos
v s ha aflirmado que las anomalias so-
malicas s¢ deben a la monosomia del
brazo corto del eromosoma X. posterior-
mente e han tomado en cuenta las de-
leeciones vy la actividad metabaolica de
los cromosomas como posibiles causas de
los estigmas caracteristicos de este sin-
drome.**

En nucstro estudio rezalta la gran va-
ricdad clinica presente en la dizgencsia
gonadal, que va desde ¢l cazo con gran-
des anomalias ( Turner tipico) hasta la
mujer normal con “insuficiencia ovari-
ca”, de donde el diagnistico es sencillo
en ocasiones debido a la presencia de
nanismo, infantilismo  sexual, cubitos
valgus, cucllo en esfinge v amcnorrea
primaria, consideradas é#1as como ano-
malias mayores, mieniras que cn olros
requiere de la laparotomia exploratoria
con biopsia y estudio histologico del te-
jido gonadal, para su confirmacion diag-
naostica,

Es util establecer la diferencia entre
la sintomatologia propiamente endoeri-
na de la disgenesia gonadal, dependien-
te de un déficit de influjo estrogénico ¥
la sintomatologia de orden genético den-
tro de la cual incluimos las anomalias
somaticas, la ausencia o disgenesia de
la gonada v el nanismo; pues durante
algin tiempo se considers el déficit es-
tatural comg resultado de un trastorno
endocrino; pero ha sido demostrado en
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varios reportes’™ " gue no es dehido
a un déficit de hormona de crecimiento
sino mis hien a un trastorno genético
que unos consideran variante de la os-
teogenesis imperfecla v olros encueniran
alteraciones del cartilago semejantes a
la acondroplasia® y otros mis lo relacio-
nan con una monosomia del hrazo corto
del eromozoma X' pero todos estan de
acucrdo en que los niveles de somato-
tropina =on normales,

Lo cierto es que se debe considerar la
posibilidad de  disgenesia gonadal en
pacientes somaticamente normales con
amenorrca primaria v en ciertos casos
de “insuficiencia ovirica™ y que como
se demuestra en este trabajo, es de gran
avuda para el diagnistico ¢l estudio ra-
dioligico del dngulo carpal, del platillo
tiblal, Ia determinacion de la cromatina
sexual v de la formula cromosémica,
aungue esta Gltima esta aldn en fasc nu-
mérica v se escapan a ella alteraciones
e otro tipo.

CONCLUSIONES

1. La frecuencia del sindrome v lo va-
riado de su coadro elinico.

2. Valor del nanismo, amenorrea v
malformaciones esqueléticas  como
signos mayores,

3. Valores inconstantes de la gonado-
tropinuria,

4. Importancia de las alteraciones es-
queléticas a nivel del angulo carpal
y ¢] platille tibial.

5. Pelvineumografia, laparoscopia ¥
laparotomia con hiopsia gonadal co-
mo eficientes medios auxiliares en el
diagnaistico.

6. Los diferentes cariotipos que presen-
ta ¢l sindrome.

R. C. P
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RESUMEN

Se presenta un estudio hecho en 28
vasos de disgenesia gonadal: sedalando
los signos v sintomas mas (recuentes asi
como la variedad clinica del sindrome.

S¢ hacen conclusioncs en coanto al

diagnostico.

SUMMARY

A report of 28 cases of gonadal dys-
genesis is described,

The more frequent signs and sympto-

mes and the clinical variety of the svn-
drome are pointed out.

Conelusions are made regarding diag
nosis,

RESUME

On v présente une ¢tude faite sur 28
cas de dysgénésie gonodale,

On signale les symptéomes les plus
fréquents ainsi comme la varieté elini-
que du syndrome.

On fait des considérations sur le diag-
nostic,
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