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Se reportan Ing manifestaciones eaqueléticas econ traduoecion radiologica de 27 pacientes
menores de 157 afos de edad. por adores de disgenrsia gonadal con fenotipo femenno, es-
mdiados en el Institute de Endocrinologia v Enfermedades Metabélicas, entre febrera de
1965 y diciembre de 1970. Se none de manifiesto la alta incidencia de estas afecciones,
comentindoze su ectiologia, la que parece estar mas en relacién con un patrén propio
determinade genéticamente, que con loz trastornos: de tipo endocring que e azocian a esta

entidad.

Desde el trabajo original de Turner
en 1938, donde describe las alteraciones
somaticas en 7 muchachasz con baja ta-
lla, irfantilismo sexual, pterigium colli
v eubituz valgus,' hasta nuestros dias,
son multiples los autores™ '™ que de una
manera u otra reportan manifestaciones
csqueléticas diversas en estas pacientes,

El propdsito de este trabajo es in-
formar la incidencia de laz manifesta-
ciones esqueléticas con tradueccién ra-
diolégica en muestros pacientes porta-
dores de disgenesia gonadal corr fenoti-

# Trabajo presentade en la XVII Jornada
Macional de Pediatria.
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po femenino y comentar algunos as-
pectos de las mismas,

MATERTAL ¥ METODOS

Se revisan los estudios radiolégicos
realizados a 27 pacientes menores de
15 anos de edad, portadores de disge-
nesia gonadal con fenotipo femenino,
estudiados en el Instituto de Endocri-
nologia v Enfermedades Metabdlicas,
entre febrero de 1965 y diciembre de
1970,

La distribueidre de pacientes por zgru.
pos de edades fue como signe:

4 casoa (15%)
6 casos (229:)
17 casos (637:)

00— 4 anos
5—10 anos

11—15 afios

La seleceion de los pacientes se hizo
de acuerdo a su cromatina sexual o a
#un cariotipo si la cromatina era positi-
va: 22 pacientes (829:) son cromatin-
negative, ¥ 5 (189 ) son eromatin-po-
sitivo,



Faps g

iotipos e los pacientes ero-
matin-posilivo son:

XXqi
X/XXr
MNAXX
XX/XXqi
X/ XX/XXX

La totalidad de los pacientes croma-
tin-negativo a los que se realixd ecario-
tipo, la férmula ¢s 45, X0

En los estudios radiolégicos revisados
s¢ determinég: edad dsea;’™ osteoporo-
#i=:® tamano de la salla tarea™ a'ngulu
carpal:* prepomderancia falangeal;® al-
teracione: de la rodilla;' ' signo del
metacarps’® v lesiencs a nivel de eo-

10

lumna' costillas® v pelvis®

RESULTADOS Y COMENTARIOS

Los resultades son expuestoz cn el
cuadro.

Edad ésea. Retraso en la edad dsea
fue evidente en 17 (63%:) de nuestros
casos. La diferencia con la edad cro-
nolégica fue entre 2 y 4 aiios y el pro-
medio de diferencia expresado en 9%
de desarrolle fue de un 23% de retra-
s0, similar a lo encontrade por otros
autore:*** vy no guarda relacién con
la edad de las pacientes, Tal parece que
las disgenesias wonadales presentan un
patrén de maduracién propio diferente
del retarde  causade por otras  afec-
ciones,

Osteoporosis,  (fiz. 1), Encontrames
mis que osleoporosiz, rarefaceion del
ezqueleto en 14 (5270 ) de nuestros eca-
s05, uno de cllos con manifestaciones
severas, 6 con moderadas v el resto,
ligeras. No encontramos relacién en es-
tos hallazgos eon la edad de los pacien-
tes, ni con :u férmula cromosémica.
En ¢l adulto si se puede ver verdadera
osteoporosis en relacién con la edad del
paciente. La etiologia de esta rarefae-
cidn no se debe relacionar a la defi-
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cienecia  hormonal  en estos  pacientes,
por =a aparicién a edades tempranas v
no responder al tratamiento estrogémi
co. Su causa puede estar mas en rels.
cion con un patron gzendélico,

Silfa rurea. (fig. 2). En loz eaudios
de craneo de nuestros pacientes encon-
tramos zilla turea pequena en 6 (229
de ellos, ademas 4 (159 ) pacientes
presentarorr puente  interclinoidea por
calcificacion de estoz ligamentos. Igna-
les  hallazgos  fueron  reportados  por
olros autercs; Ajuria v eols® reporian,
ademdas, una muesea en la porcian ante.
rosuperior de la silla tarea. en 4 de sus
pacientes. Uno de nuestros easos, un
recién nacido, presentd desproporeion
eraneofacial ¥ aumento de las suturas
del erdaneo, sir mostrar otras alteracio.
nes en consulta: subsecucntes,

Angulo Carpal. (figs. 3 v 4). Determi-
“ por el angulo
que forman laz lincas tangentes semi-
lunar.piramidal ¥ semilumrar-escafoide
cuyos valores normales ron 132% o mis.
Valores menores de 125° son patoldgicos
o positives. Valores patolégicos fueron
emmcontrados en 10 (4539 ) de nuestros
pacientes, en dos de ellos sélo se pre
sentd en la mawo izquierda. En 5 pa
cienles, por tener edad ésea menor (e

nado serin Kosomweicz!

O anos, no =& pudoe determinar dicho
angulo,

Es interesante destacar que un dngule
carpal mayor de 1329 se ve en sujelos
normales v en enfermedades tales
como: narrismo hipofizsario, acondropla
sia, hipogonadismo primario v secunda-
rio, etc., pero no en la disgenesia gona
dal.'® Aun en los eunucos ¥ en las hi-
perplasias corticosuprarrenales en que
la incidencia del dngulo carpal se ha
encontrade positive con mds frecuencia
que cir los sujetos normales (en estos
iiltimos 10%: 1) no lo es tanto como
en la disgenesia gonadal. 2) El radio,
gque participa en la determinacién del
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Fig, |.-—Mano donde se puede apreciar la mar-

cada osteoporesis de los huesos del carpo ¥

algnnos metacarpianos, ademas de la prepen-
derancia falangeal,

Fig. 2. Silla twrea pegueiin con lgmmertos interclinaideas coleifiendns.
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Fig. 1.
gentes
foides. Valores normales 1322, Hallazgo fre-

semilunar-piramidal ¥ semilunor-esca.

cuente e I disgenesio  gonadal
125%, Este puciente 1169,

inferior a

tener  anomialias,  tales

come: incurvacion hacia adentro.

angule, puede

Preponderancia folangeal (figs. 1 ¥
4). La preponderancia de las [alan-
ges:® suma de la lra y 3ra. falamges
ilel 4to. dedo mayor en 3 mm gue el
metacarpiano correspondiente (normal
igual o hasta 2 mm de preponderan-
cial, también ze ha encontrado con fre-
cuencia en la disgenesia gonadal. Esta
pucede estar, al igual que el signo del
relacion con el
oz de laz epificis del 1V metacar-

melacarpoe, cn cierre

Jrre
piano. Emr nuestra serie encontramaos
este signo de preponderancia falangeal
en 11 (4596) de los casos. En 3 de los
casos no se pudo determinar por la
eilil. Tres  casos
micnto de las falanges.

|:r1'.-:1~r|!:lrull acoriae.

Signo del Metacarpo  (fig. 4). Fue

positivo en 12 (5075 de nuestros casos,
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Angtda earpal formade por Ins fan-

Fig. 4

Acortamiento del coorto metacaspisonn
v prepoaderoncia falangeal
Angule carpal 12

3.

en dos de cllos fue unilateral izquierdo.
En tres de loz casos mwo se pudo deter
minar por la edad de éstos.

El signo del metacarpo esta en rela
cign con el cierre precoz de las epifisis
del cuarte metacarpiano,™ de ahi ¢l
aumento de positividad con la edal.’
Es mas frecuente hilateralmente
cuanido es unilateral es mas frecuenie

en la mano izquierda donde pres
mayor positividad.? Tiene wvalor di
néstico cuando aparece en uma =al
generacion.® Hay casos con signo nega
tive por acortamiento del 5Ste. metacar-
piano, que recuerdan los vistos en el
seudohipoparatiroidismo ¥ sendo-seuddo-
hipoparatiroidismo.’® Se ha visto, ade-
miz. en ln:miﬂntw. eon  arlristizs reoma-



toide v tiene alta incidencia en

plicos, "

l-l'l l'l|lli'..lh'nl1.' 1I1‘| = (T 1|1'| melacar-
po es observade a wivel de los meta-
tarsos, Dos pacientes presentaron este
signo ¢l ecual fue eli mente ostensi-
ble por acortamiento de los dedos co-
rregpondientes.

Rodilla (fig, 5), Las alteraciones ti-
picas en los hucsos de la rodilla con-
=iElen o

Condido femoral interno descendido

‘or que el externo:; este dltimo
puede  estar  aplanado. Aplamamiento
del platillo tibial interno con met

tibial en forma de pico de ese lado.™ ?

Exdstosis interna de la metafisis del
peroné, asi como aplanamiento de la
vabeza de este hueso.? También puede
“genu vare™ y “tibia vara™ (Fig.

TR
a).
En 17 (73%) de nuestros pacientes
vatuvieron  presentes  las  deformidades
el edndilo femoral v el platille tibial.
L mayor deformidad s presentd en

uni pacicwte de 9 afio: (mosaico
XNOXX/XXX), Los alteraciones del pe
rone no se hallaron en nuestros CasOE,
En 4 de ellos no s¢ realizé este estudio

por sor menores de 4 aios de edad.

Ale

ileforn

nos autores consideran gue la

dad encontrada en la rodilla

csla a

venbaila por la u.-tu'upuruﬁi- b
Jror el Jroea o Mlllurt.er asuslentar e={o
por ser la deformidad mas acentunda

en los pacicimtes de mavor edad, asi

como por la posicion mias alta del ex-

teemo proximal del peroné en ocasiones
U e la lll*'ul'lllirliui o5 mas pranui-
il

Sin embargo, esto no s cumple en

nuestros casos, lo que puede estar en

res I we

mocon el Erujro clario observado

por nosolros, v Ll vee la deformidadd

pucda  delierse a las alteraciones del

Fig. 5 {hternciones tipicas de los huaesos de

vartilago reportada por Pitis v cols.? kr rodille. En ambex genwu varo ¥ tibia vers.
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Columna, costillas vy pelvis (fig. 6).
Se han dadoe a conocer, mallormaciomes
diversas en columna® y costillas.**

De nucstros pacientes, 5 (18% ) pre-
rentaran lesiones a mivel de ln columna
vertehral vérichzas cuadradas en 2 ca-
so&, espina hifida en 5, en un caso, otro
presentd ligera hipoplasia del Atlas ¥
olro cazo con apofisis transversa promi-
nentes err C-7. No enconiramos altera-
ciones en las costillas, Se ha reportado
pelvis androides;® en nuestros pacientes

no encontramos esta manifestacion.

Cubites valgus. Esta manilestacion
eaquelética fue reportada clinicamente
en 24 (889:) de nucstros pacientes; sin
embargo, su determimacién por medio
e los estudios radiologicos es dificil®
v no la consideramos fundamental,

En conclusién, nuestros pacientes pre-
seitan una gran variedad de las ma-
nifestaciones esqueléticas referidas  en

]

ln literatura. Su frecucncia ¢ intensi-
dad ha sido independicme de la edad
e los pacientes y parecen estar mids
en relacién con un patrén propio de-

terminado  gendticamentie, on cepocial

o I:l -'lu“"lll"iﬂ on h:lllu:'t- nuesiros CARDs
ide los brazos corto: del cromosoma X,

Fig. 6. Colwmno vortebrol mosiando euorpos
wintebrales cuadvados,

CLADRO

MANIFESTACIONES ESQUELETICAS

Lsns %
Retrazo edad dsea 17/25 68
Osteoporosis 1 52
Silla Turca
pequena 0 22
puente interclinoideo 4 15
Angulo carpal 0,22 45
Preponderancia falangeal 11/24 15
Signoe metacarpo 12/24 a0
Radilla (tipica) 7/23 1
Columna 5 18
Cubitus valgus 24 88
R C
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SUMMARY

Giel, R, et al, Gonadal dyvsgenesis with femenine phenotype, Skelotal manifestations. Rev,
Cub, Ped. 45: 2, 1973,

The skeletal manifestations with their radiological interpretations of 27 patients under 16
vears of age hearing gonadal dysgenesis with femenine phenotype, which were stodied at the
Institute of Endocrinology and Metabolic Diseazes hetween Febroary, 1955 and December,
1970, are reported. The high incidence of those diseases i= outlined and comments are made
wn their etinlozy, which seems (o be more related 1o a genetically determined own pattern
than the endocrinedype disturbances that are asseciated to this emtity.

Hi=0L ME

Giel, R. et al. Dizgénésie gonadale avec phenorype fémenin, Manifestations squelettique,
Rev. Cub. Ped. 45: 2, 1973.

On présente les monifestations squelettigues  avee traduction radiologiqgue de 27 malades
dges de moin: de 15 ans, portenrs de disgenésie gonadale avee phénotype féminin, éudics
i U'lnstinn d'Endocrinologic et Maladies Méaboliques entre [dvrier 1965 o1 décembre 1970,
(n met en évidence la plos haute incidente de ces affections, faisant de commentaires sur
won fliologie, lagquelle parait étre plus en rapport avee un patron déterming génétiquement
qu' avee les troubles de 1ype endocrine élant associés @ eelte enlileé,

PE3IME.

: } ; & ou. [posmne-
an P.., m mp. Todapanbdan AACTSHE3UA C EEHCHIM QeloTim
A anenerion criyneype. Rev. Cub. Ped. Ab. 2, 3973

goGmedite o0 CHeJeTHHX NDOABJGHMAXN ¢ DOAMOAOIWIECKMMI Npit-
];E;ﬁgﬁﬁﬂz‘? —:ja.rl'f.lmx 8 poapacTe Medbuwe IS JNeT., KOTOpHE CTpamnaml ToHa-
‘n:mwni‘: TnicreHeadeldf ¢ REHCKIN GeldT:NOoM ¥ NONERATN HCCAESR03ANAD B
YMETHTYTE SHACKDAHOJIOTIOI N 3adonepaqi® ooneHa 3a nepuon oT qﬂn%
I‘.Eg roas no pekaspda 1970 ropa. [loIMepHHBAETCA DHCOKAA HacToTa
nndo.neaauuﬁ , YKA3HBAcTCA 44 4X STUOAITHN, KOTODAA DEPIATIHEE CEBA2aHA
¢ COOCTREHEW MATPIHOM TeHETHHECKH ONDENEHEHHHM, 9EM C paccTpoiicTRa=
M DHOOMPUHHOTD THOA. KOTOPHE COHMETIRTCA C ITHM 3050ACBaHMEM.
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