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CASO CLINICO PATOLOGICO

Recién nacida con edema generalizado
A newborn with generalized edema

Ninel Coyote-Estrada', Alexis Arévalo-Salas?, Pedro Valencia-Mayoral®

Departamentos de ' Endocrinologia, *Cardiologia y *Patologia, Hospital Infantil de México Federico Goémez, México, D. F., México.

Resumen de la historia clinica

Se tratd de una niha recién nacida de 23 dfas de
vida extrauterina, producto de la primera gesta-
cion, de madre de 16 ahos de edad, con nueve
consultas de control prenatal; no recibid hierro,
acido folico o vitaminas; parto eutocico, de tér-
mino, pesd 2 675 g, se ignora talla y calificacion
de Apgar. A la semana de edad fue hospitalizada
en un segundo nivel de atencion por edema de los
miembros inferiores, y posteriormente se envio a
nuestra Institucion. El edema estaba presente des-
de el nacimiento, era bimaleolar, no progresivo,
se agrego palidez de tegumentos 48 horas antes de
su ingreso, cefalocaudal y progresiva, y en las alti-
mas 24 horas cianosis peribucal que se exacerba-
ba con el llanto, hiporexia referida como rechazo
a los alimentos e hiporreactividad manifestada
como aumento en las horas de sueho y poca res-
puesta a estimulos.

A su ingreso se le encontr6 con edad aparente
a la cronologica, hiporreactiva, irritable, con pa-
lidez generalizada, fontanela anterior de 5 cm y la
posterior de 4 cm comunicadas entre si, cianosis
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peribucal, cuello corto, alado, con pulsos caroti-
deos, teletelia, precordio normodindmico con ga-
lope, soplo holosistolico II/VI en el segundo espa-
cio intercostal izquierdo, borde hepatico a 5, 5 y
5 ¢m por abajo del borde costal sobre las lineas
convencionales, extremidades superiores con pul-
sos aumentados, extremidades inferiores con ede-
ma bilateral en los pies, godete ++/+++ y pulsos
no palpables. Una radiograffa simple de torax
mostrd cardiomegalia, indice cardiaco de 0.61 y
flujo pulmonar aumentado; en el ecocardiograma
se encontrd coartacidon adrtica circunscrita de 1.5
mm, gradiente medio de la zona de la coartacion
de 38 mm Hg, comunicacion interventricular de
2.5 mm, hipoplasia valvular adrtica, disfuncion
sistodiastolica, fraccion de eyeccion de 44%. Un
dfa después se realizo cateterismo cardiaco y an-
gioplastia, al finalizar el procedimiento el gradiente
fue de 0 mm Hg, se encontro valvula aortica lige-
ramente engrosada sin insuficiencia ni alteracio-
nes en la apertura, e hipoplasia del istmo aodrtico.
El ultrasonido renal y el perfil tiroideo fueron nor-
males; fue dada de alta a los 18 dfas de hospitali-
zacion con domperidona 0.3 mg/kg/dosis cada
ocho horas, espironolactona 0.5 mg/kg/dosis cada
12 horas, ranitidina 2 mg/kg/dosis cada ocho ho-
ras. Fue vista en consulta externa 40 dias después,
se le encontrd con pulsos ligeramente disminui-
dos en las extremidades inferiores, un ecocardio-
grama reveld un gradiente adrtico de 26 mm Hg,
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lo que era sugestivo de recoartacion de la aorta;
presentaba regurgitaciones y vomitos de conteni-
do gastrico; un dia después reingreso referida de
un hospital de segundo nivel bajo intubacion oro-
traqueal, la nota de envio describfa un padeci-
miento de 24 horas de evolucion caracterizado por
cinco evacuaciones disminuidas de consistencia,
explosivas con moco, sin sangre, dificultad respi-
ratoria de nueve horas con polipnea, tiros inter-
costales y aleteo nasal, ademas de cianosis que se
incrementaba con el llanto; se le habfan adminis-
trado 160 mL de solucidn fisiologica por via in-
tradsea ya que no fue posible canalizar una vena
periférica. A su ingreso se le encontr6 con peso
de 3 900 g, talla de 53 cm, frecuencia cardiaca
140 por min, frecuencia respiratoria 32 por min,
tension arterial 140 mm Hg, temperatura 36.6°
C, hipoactiva, hiporreactiva, palida, mal hidra-
tada, ruidos cardiacos disminuidos de intensidad
sin soplos, borde hepatico a 3 cm por debajo del
borde costal, no se palparon pulsos en las extre-
midades inferiores. Los exdmenes de laboratorio
mostraron: hemoglobina 10.8 g/dL, hematocrito
32.2%, leucocitos 28 100/mm?’, segmentados
52%, linfocitos 37%, bandas 10%, plaquetas 344
000/mm?, TP 33.3", TTP 60.2", creatinina 1.0
mg/dL, BUN 21 mg/dL, Na 136 mEq/L, K 4.6
mEq/L, Cl 99 mEq/L, Ca 9.2 mg/dL, pH 7.34,
PaO, 35.4, PaCO, 19.5, HCO, 10.3, EB -13.8,
lactato 10.3. Una radiografia de torax mostro ce-
falizacion del flujo pulmonar e indice cardioto-
racico de 0.6. Se manejd con ayuno, soluciones
de base a 80 mL/kg/d{a, glucosa 6 mg/kg/min,
sodio y potasio 3 mEq/kg/dfa, furosemide 1 mg/
kg/dosis, espironolactona 0.5 mg/kg/dosis, capto-
pril 0.5 mg/kg/dosis, dobutamina 5 mg/kg/dosis.
Un ecocardiograma mostro disfuncion sistodias-
tolica con fraccidon de eyeccion de 52%, presion
pulmonar 40 mm Hg y gradiente aodrtico de 56
mm Hg. El Servicio de Cardiologia decidio6 rea-
lizar una angioplastia cuando sus condiciones me-
joraran, pero cuatro horas después presentd paro
cardiorrespiratorio que no respondié a las ma-
niobras de reanimacion.
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Discusion del caso

El caso que nos ocupa es el de una recién nacida
de 23 dias cuya madre es una adolescente, indige-
na de 16 ahos de edad; se le considerd6 como Na-
huatl pero es originaria del estado de Campeche
en donde este grupo es inusual, los principales gru-
pos indigenas en esa entidad son Maya, Chol y
Kanjobal,! por lo que es posible que haya habido
confusidn con respecto a su origen sociocultural.
Sus condiciones de vida son malas debido a higie-
ne dudosa por hacinamiento y convivencia con
animales.

Llama la atencion que esta madre adolescente
e indigena haya acudido al servicio médico de
manera constante con nueve visitas para control
prenatal; sin embargo, no se proporcionaron los
cuidados basicos que incluyen hierro, vitaminas
y, mucho menos, la practica de un ultrasonido fe-
tal que podria haber brindado informacion valio-
sa en este caso. La recién nacida a los 23 dfas de
vida ingreso al Servicio de Urgencias de nuestra
Institucion con un cuadro clinico de insuficiencia
cardiaca caracterizado por palidez, cianosis con el
esfuerzo, hiporexia e hiporreactividad asociada a
hepatomegalia de 5 cm por debajo del borde cos-
tal. Al nacer, la paciente tenfa un peso en limites
bajos, pero se observo un signo altamente signifi-
cativo, edema de los miembros inferiores, por lo
que incluso fue internada sin que se aclare si se
instal6 alglin tipo de manejo. Este signo es de gran
relevancia y merece atencion especial.

En la etapa neonatal no es habitual encontrar
edema como parte de una insuficiencia cardiaca y
cuando éste aparece, se observa en sitios declives
como la espalda o los glateos y generalmente se
asocia a obstrucciones izquierdas graves como la
estenosis adrtica critica, coartacioén adrtica criti-
ca u otras condiciones eventualmente letales como
miocardiopatfas y el origen anomalo de la coro-
naria izquierda de la arteria pulmonar.? Se refiere,
ademas, facies anormal caracterizada por cuello
corto y alado e hipertension arterial, lo que aso-
ciado a ausencia de pulsos en las extremidades
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inferiores son signos clinicos indubitables de coar-
tacion de la aorta.

La combinacion de edema y cardiopatia congé-
nita en el neonato hace pensar en la presencia de
un defecto genético en cuyo diagnostico diferen-
cial se podrfa incluir al sindrome de Noonan, aun-
que en éste las lesiones cardiologicas frecuentes son
las obstrucciones derechas, tales como la estenosis
de las ramas de la arteria pulmonar, estenosis val-
vular con displasia valvular pulmonar y la miocar-
diopatfa hipertrofica, que no estuvieron presentes
en esta paciente. En el sindrome LEOPARD, las
lesiones cardiacas también son del tipo de las obs-
trucciones derechas similares a las mencionadas
previamente y se asocian, ademas, a lentigones, al-
teraciones oculares, retardo en el crecimiento, al-
teraciones genitales y sordera; ninguno de estos ha-
llazgos fueron encontrados en nuestra paciente.
Finalmente, nos quedarfa el sindrome de Turner,
con el que bien corresponde nuestro casoj; asf pues,
el edema corresponde a linfedema asociado a este
sindrome.’

La asociacion frecuente entre el sindrome de
Turner y las cardiopatias congénitas, hace obliga-
do el estudio cardioldgico clinico y ecocardiografi-
co inmediato. El diagnostico clinico en este caso
es, sin duda, una coartacidon aortica por hiperten-
sion arterial en el brazo derecho y ausencia de pul-
sos en las extremidades inferiores; desafortunada-
mente no contamos con la determinacion de la
presion en las piernas que hubiese mostrado una
presion arterial baja. El ecocardiograma mostrd
obstruccion circunscrita de 1.5 mm de didmetro y
un gradiente a través de la coartacion de 38 mm de
Hg, ademas de comunicacion interventricular mi-
nGscula y evidencia de disfuncion sistodiastolica
ventricular izquierda con fracciéon de eyeccion de
44%j; no habfa evidencia de que el conducto arte-
rioso estuviera permeable, por lo que es probable
que la insuficiencia cardiaca haya sido precipitada
por el cierre de esta estructura al eliminarse el des-
fogue de la sangre procedente de la arteria pulmo-
nar hacia la aorta descendente, la indicacion de
prostaglandinas E1 era clara.
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El cierre del conducto arterioso lleva a un in-
cremento agudo de la postcarga que disminuye
abruptamente la funcidén ventricular izquierda y
se establecen rapidamente los sintomas clinicos de
insuficiencia cardiaca, ya que el neonato no tiene
la capacidad para desarrollar fendmenos compen-
satorios que permitan mantener una adecuada fun-
cion ventricular, ademas de que ese aumento de
postcarga disminuye a su vez la perfusion miocar-
dica. Ante un recién nacido con coartacion de la
aorta como lesion principal, las opciones terapéu-
ticas se reducen a dos posibilidades: la correccion
quirGrgica o la paliacion con una angioplastia per-
cutinea transcateterismo; este Gltimo procedi-
miento se ha considerado controversial, particu-
larmente por la alta tasa de recoartacion a corto
plazo, que para algunos autores es hasta de 41%;*
sin embargo, desde hace mas de 20 afos otros in-
vestigadores® han informado que en el neonato y
el lactante menor la angioplastia condiciona una
mejoria rapida de la insuficiencia cardiaca y de la
hipertension arterial con menor morbilidad, y per-
mite retardar un procedimiento quirtrgico hasta
un estado clinico de menor gravedad, o bien re-
petir la angioplastia.’ Es por estas razones que se
decidio6 practicar el cateterismo cardiaco terapéu-
tico al dfa siguiente de su ingreso con excelentes
resultados y sin complicaciones.

Durante la estancia postcateterismo, la niha
desarrolld un proceso febril que se relaciont a
colonizacion del catéter, por lo que se utilizdo un
ciclo de antibidticos y se egresd para continuar su
vigilancia como paciente externo. Durante una de
sus visitas se detectd poca produccion de leche
materna, por lo que se indico formula lactea de
inicio, decision que dadas las condiciones de vida
de la paciente, particularmente insalubridad, con-
diciono regurgitaciones, vomitos y un cuadro de
gastroenteritis aguda probablemente infecciosa, tal
vez asociada a ingestion de agua contaminada; este
cuadro se agudizod un dfa antes del Gltimo ingreso.

Un dfa antes de su muerte fue valorada en el
Servicio de Cardiologia, en donde se sospechd
recoartacion aodrtica debido a que los pulsos de
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ambas femorales estaban disminuidos; se decidio
practicar un ecocardiograma que evidencid una
nueva obstruccion adrtica y se programo para to-
mografia computada multicorte con el objetivo
de determinar la anatomfa y evaluar la posibili-
dad de una nueva angioplastia o coartectomia qui-
rlrgica; sin embargo, se refiere que por la tarde
presentd un cuadro caracterizado por cinco eva-
cuaciones diarreicas mucosas, explosivas y ataque
al estado general. En este momento, a pesar de
cursar con hepatomegalia y cardiomegalia se con-
siderd que cursaba con hipovolemia y se adminis-
tro una carga rapida de liquidos a 41 mL/kg/dosis
con lo que las condiciones se agravaron hasta lle-
gar al choque cardiogénico que finalmente pro-
vocOd su muerte.

Aunque algunos autores han sehalado la difi-
cultad en el diagnostico diferencial entre una
cardiopatfa obstructiva izquierda grave e infec-
cion sistémica grave,® la presencia de cardiome-
galia, los datos evidentes de insuficiencia car-
diaca y los antecedentes, hacfan inobjetable el
diagnostico de choque cardiogénico agravado
por el empleo inadecuado de liquidos intrave-
nosos sin haber intentado primero la hidratacion
oral. El empleo de liquidos y la rehidratacion
en los pacientes con obstruccion izquierda es
complejo; durante un proceso de resucitacidon o
en estados que necesiten liquidos intravenosos,
se recomienda la aplicacion de pequenos bolos
de solucion a 5 mL/kg,” con vigilancia estrecha
de la perfusion capilar, presion arterial, hepato-
megalia y la aparicion de datos auscultatorios
que sugieran edema pulmonar; una vez estabili-
zado el paciente, la dosis de liquidos parentera-
les debera ser de 50 a 60% del total de requeri-
mientos diarios.

En resumen, se tratd de una niha con sindrome
de Turner asociado a coartacion de la aorta, pa-
liada satisfactoriamente mediante una angioplas-
tia adrtica durante la etapa neonatal y que desa-
rrollé una recoartacion adrtica; de manera
intercurrente padecid gastroenteritis aguda que se
tratod con dosis elevadas de liquidos intravenosos
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que la llevaron a edema pulmonar, choque car-
diogénico y la muerte.

Hallazgos histopatologicos

Como es sabido, el sindrome de Turner se pre-
senta con una gran variedad de alteraciones,®
algunas de las cuales estan presentes desde el
nacimiento y otras se van manifestando en el
transcurso de la vida (Cuadro 1); de la misma
manera, las alteraciones pueden encontrarse en:
fenotipo, sistema cardiovascular, aparato geni-
tourinario, tubo digestivo, sistema nervioso cen-
tral y los ojos, sistema muasculo esquelético, en-
docrino y presentar tumores gonadales (Cuadro
2) y extragonadales (Cuadro 3). Nuestra pa-
ciente tenfa principalmente alteraciones en su
habitus, cardiovasculares y genitourinarias (Fig.
1); los estigmas fenotipicos mas sobresalientes
fueron: cuello corto y alado, edema, displasia
de los pabellones auriculares con implantacion
baja de los mismos, cabello corto y escaso, men-
ton pequeho, teletelia (Fig. 1a) y genu varum
(Fig. 1b); las alteraciones cardiovasculares es-
tuvieron representadas por hipoplasia del arco
adrtico y coartacion de la aorta (Fig. 1¢), mien-

Cuadro 1. Principales alteraciones
descritas en el sindrome de Turner de
acuerdo a la edad?®

Durante la infancia

Bajo peso para la edad gestacional

Linfedema del dorso de las manos y de los pies
Uhas profundas

Cuello alado

Higroma quistico

Nifez y adolescencia

Talla baja

Cuello corto y alado

Implantacion baja de la linea posterior del pelo
Cubitus valgus

Cuarto y quinto metacarpianos cortos

Nevos multiples

Uhas hipoplasicas e hiperconvexas

Formacion de queloides
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Cuadro 2. Principales alteraciones descritas en el sindrome de Turner por aparatos y sistemas®

Craneofaciales

Cara triangular*

Fisura palpebral antimongoloide
Epicantos

Ptosis

Paladar alto en arco

Hipoplasia y retrognatia del maxilar
Pabellones auriculares bajos*

Endocrinas

Bajo nivel de estrogeno y pregnandiol
Aumento de la hormona foliculo estimulante
Estimulacion hormonal

Bajos niveles de |7-cetosteroides en orina,
Tiroiditis de Hasimoto (autoinmune)

Genitourinarias

Genitales externos femeninos*

Vello pUbico escaso o ausente

Vello axilar ausente

Hipertrofia del cltoris

Estrias gonadales*

Disgenesia gonadal*

Utero hipoplasico o bifido

Falta de caracteres sexuales secundarios
Rifnén en herradura*

Pelvis renal doble

Anormalidades en la rotacion renal
Rifones hipoplasicos o agenésicos
Hidronefrosis

Rifones multiquisticos

Glomerulonefritis membranoproliferativa
Neoplasias cuando el cromosoma Y esta presente

tras que las genitourinarias por rihdn en herra-
dura (Fig. 1d) y alteraciones gonadales (vide in-
fra). Ademas, a la exploracion fisica se encon-
tro: peso de 4 000 g, talla de 56 cm, perimetro
cefalico de 38 cm, hidropericardio de 4.5 mL y
ascitis de 50 mL.

En la esfera cardiovascular se encontro: cardio-
megalia, levocardia con apex a la izquierda en el
sexto espacio intercostal; en la figura 2a se apre-
cia que el diametro de la aorta antes del tronco
braquicefalico era de 0.9 cm, el izquierdo de 0.7
cm, la carotida primitiva de 0.6 cm, la aorta antes
de la bifurcacion de la subclavia izquierda de 0.5
cm, la subclavia izquierda de 0.6 c¢cm y la salida
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Toracicas
Torax amplio*
Toérax en escudo
Teletelia*

Oculares
Miopfa grave
Cataratas congénitas

Gastrointestinales
Hemorragias debido a hemangiomas o telangiectasias

Cardiovasculares

Coartacion de la aorta*

Necrosis quistica de la media de la aorta

Aneurisma disecante

Degeneracion mixoide de la valvula aértica y pulmonar
Estenosis valvular aortica

Sistema nervioso central
Displasia cortical

Eterotopia de la sustancia gris
Hidrocefalia

Sordera congénita

Esqueléticas

Placa tibial interna baja
Braquimetacarpia

Hueso semilunar del carpo elevado

*Presentes en nuestro caso

del arco adrtico de 0.8 cm; a nivel del conducto
arterioso se encontrd una zona estrecha con un
diametro de 0.3 cm que correspondia a la zona
recoartada y que se ampliaba a 0.8 cm inmediata-
mente después; el conducto arterioso tenfa un dié-
metro de 0.3 cm vy estaba cerrado. Histologica-
mente, tanto en la pared del conducto como en la
de la zona de la coartacion, se encontro prolifera-
cion subendotelial de cojinetes fibromixoides con
disrupcion de las laminas elasticas (Fig. 2b), de-
posito extenso de glucosaminoglicanes acidos (Fig.
2¢) vy calcificacion (Fig. 2d); estos cambios ilus-
tran que los mecanismos de coartacion son seme-
jantes a los del cierre del conducto que ocurre na-
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turalmente; al parecer, la coartacion de la aorta
serfa consecuencia de un cierre expandido, no
controlado, o bien induccién de mecanismos se-

Cuadro 3. Neoplasias extragonadales
observadas en el sindrome de Turner?®

Ganglio neuroblastoma suprarrenal
Tumor carcinoide del ciego y del apéndice cecal
Mioblastoma de células granulares multiple
Meduloblastoma

Glioma cerebeloso

Meningioma

Melanoma

Adenoma cromofobo de la hipo&fisis
Mesenquimoma retroperitoneal
Carcinoma tiroideo

Tumor anaplésico de los pulmones
Hibernoma

Adenocarcinoma del endometrio
Adenocarcinoma del estbmago y el colon
Carcinoma escamoso de la vulva
Leucemia mielogena aguda

-~
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mejantes a los que el organismo utiliza para cerrar
al conducto arterioso.

En el sistema genitourinario, ademas del rihon
en herradura, se encontraron ttero y oviductos sin
alteraciones, y dos ovarios bilaterales y simétricos
(Fig. 3a), pequehos, que estaban compuestos por
tabulos seminiferos inmaduros (Figs. 3b y 3c) re-
vestidos en su interior por células de Sertoli, mis-
mas que fueron positivas para citoqueratinas,
SOX9 y Mis (Figs. 3d-f) e inhibina, que identifi-
can a estas células desde el punto de vista inmu-
nofenotipico; la Gltima fue débilmente positiva,
lo que suele suceder aun en condiciones norma-
les. Los hallazgos anteriores permiten sustentar el
diagnostico de disgenesia gonadal mixta.

Finalmente, la paciente tenfa antecedente de
gastroenteritis; macroscoOpicamente habfa sangra-
do del estomago (Fig. 4a) y aplanamiento de las
vellosidades del intestino delgado y del colon; his-

Figura 1. En el panel a se aprecia
el cuello alado, las alteraciones mor-
fologicas de la cara, los pabellones
auriculares e implantacion de los
pezones; b: genu valgum; c: hipopla-
sia del arco aortico y coartacion yux-
taductal; d: rifones en herradura.
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tologicamente se encontraron signos de regenera-
cion e inflamacion en el primero (Fig. 4b) y de
actividad inflamatoria leve en el segundo (Fig.
4c). Como parte de su estado final se encontrd
edema cerebral (Fig. 4d), edema pulmonar, sig-
nos multiviscerales de choque (Fig. 4e) y de coa-
gulacion intravascular diseminada (Fig. 4f).

Los diagnosticos post mortem finales mas relevan-
tes fueron: gastroenteritis aguda probablemente
infecciosa (determinacion de rotavirus: negativa,
cultivos post mortem polimicrobianos); sindrome de
Turner con malformaciones congénitas mualtiples
que consisten en micrognatia, hipertelorismo ocu-
lar, hélix auricular displasico, cuello corto y alado,
torax en escudo, teletelia, linfedema bilateral si-
métrico distal de extremidades con predominio en
pies y manos, coartacion preductal de la aorta (his-
toria clinica de angioplastia vascular: 11-07-06),
valvula aortica bicGspide, rifidn en herradura, dis-
genesia gonadal mixta y bazo accesorio; recoarta-
cion de la aorta y desnutricion grado I11.
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Figura 2. Se aprecia los didametros
de los diferentes segmentos del ca-
yado aortico en el panel a, en el b
la proliferacion de la itima (hema-
toxilina y eosina), el deposito de glu-
cosaminoglicanes, en ¢ (azul alcia-
no) vy en d el cierre del conducto
(Masson).

Comentario

El sindrome de Turner es la alteracion cromoso-
mica mas frecuente en las mujeres, se caracteriza
por la ausencia total o parcial del segundo cromo-
soma X, se presenta en aproximadamente 1:2 500
recién nacidas vivas, se considera la inica mono-
somfa compatible con la vida; el diagnostico pre-
natal puede hacerse mediante ultrasonido, por
transiluminacion del cuello y por la presencia de
higroma quistico, dato cardinal que precede al
cuello alado; éste se desarrolla por la compresion
ejercida sobre la aorta ascendente por aumento
de la presion linfatica secundaria a obstruccion de
los sacos linfaticos yugulares, lo que modifica el
flujo sanguineo intracardiaco, es decir, se favore-
ce el flujo de izquierda a derecha por el foramen
oval y disminuye el flujo anterogrado del ventri-
culo izquierdo, con lo que se predispone la coar-
tacion adrtica y la valvula aortica bictspide, que
en esta condicion se observa hasta en 37% de los

casos.>10
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Alrededor de la mitad de las pacientes cursan durante la meiosis, ya sea materna o paterna, a la
con monosomia X (45X), como consecuencia de pérdida cromosdmica durante la gametogénesis, o
la falta de disyuncion de los cromosomas sexuales durante las primeras divisiones mitoticas del em-
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Figura 3. (a) El Utero y sus anexos
eran del tamaho y forma normal, los
ovarios eran unas delgadas cintillas
que histologicamente muestran es-
caso tejido gonadal de aspecto vio-
laceo (flechas) que correspondia a
estructuras tubulares (b) y estroma
denso (hematoxilina y eosina); los
tUbulos son de aspecto seminifero
(c) tapizados por células de Sertoli
(PAS) la inmunohistoquimica para
citoqueratinas (d), SOX9 (e) y Mis
(f) asi’ lo confirman.

Figura 4. La mucosa géstrica es
hemorragica (a). El intestino delga-
do (b) muestra signos de regene-
racion (hematoxilina y eosina). En el
colon () hay discreto aumento de
células inflamatorias (H y E). El cere-
bro es edematoso (d) el higado
muestra signos de choque (e) v en
los pulmones (f) se encontraron
trombos de fibrina en la microcircu-
lacion.
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brion, 10 a 17% de los casos presentan alteraciones
estructurales del cromosoma X, tales como dele-
cion de los brazos cortos Xp- o de los brazos largos
Xq-, que se deben a rupturas durante la gametogé-
nesis; esto produce pérdida del fragmento peque-
ho, que por carecer de centrdbmero no se perpetia.
En 5 a 10% de los casos también puede presentarse
una duplicacion conocida como isocromosoma del
brazo largo del X (46Xi (Xq)) o duplicacion del bra-
zo corto; los isocromosomas se producen cuando el
cromosoma X se dispone transversalmente en el
huso cromatico, por lo que se duplican ambos bra-
zos cortos 0 ambos brazos largos y se eliminan los
otros; otro 16% de las pacientes presentan cromo-
soma X en anillo que se forma por una doble rup-
tura con la unioén secundaria de los extremos; el
resto cursa con mosaicismos con dos o mas lineas
celulares, el méas frecuente 45X/46XX, otros menos
frecuentes son: 45X/47XXX, 45X/46XY; la presen-
cia del mosaicismo se explica por la falta de disyun-
cion durante las primeras divisiones del cigoto, lo
que produce dos o més lineas celulares supervivien-
tes.!% Se estima que sdlo 1% de los fetos con cario-
tipo 45X llega a término y que 10% de los abortos
espontaneos ocurridos en la poblacion tienen un
cariotipo 45X, cuando se presenta monosomia del
cromosoma X, en 80 a 90% de los casos el cromo-
soma X que se pierde es el paterno sin que se haya
podido relacionar con la edad.!

El cromosoma X contiene la informacion gené-
tica que se necesita para el desarrollo de los ova-
rios, el crecimiento longitudinal y otras caracte-
risticas fisicas.” La disgenesia gonadal pura es un
hallazgo caracteristico, 90% de las pacientes re-
quieren de terapia de reemplazo hormonal para
iniciar la pubertad y completar su crecimiento, lo
que también tiene riesgos, ya que puede producir
una respuesta anormal en la curva de tolerancia
oral a la glucosa; ademas, e independientemente
del tratamiento con hormona de crecimiento, se
ha encontrado intolerancia a la glucosa y diabetes
mellitus tipo 2;!*1 algunas pacientes presentan
funcidon ovarica residual suficiente para presentar
desarrollo mamario y menarquia, pero posterior-
mente presentaran amenorrea. Esto sucede cuan-
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do se encuentra un mosaico con una linea celular
normal 45X/46XX. A diferencia de lo que se en-
contrd en nuestra paciente, la disgenesia gonadal
pura se caracteriza por una cintilla ovérica com-
puesta por tejido conectivo sin elementos germi-
nales, mientras la disgenesia gonadal mixta pre-
senta tejido testicular; un tercio de los casos de
disgenesia gonadal mixta cursan con sindrome de
Turner. Este hallazgo significa que nuestra paciente
debio de ser portador de algin tipo de mosaicis-
mo que incluyera un cromosoma Y.%

Las alteraciones cardiovasculares se presentan
en aproximadamente 40% de las nihas con sin-
drome de Turner, son variadas y no se relacionan
con el genotipo, tal como sucedi6 en nuestro caso.
La coartacion de la aorta es casi constante en es-
tas pacientes, entre otras malformaciones cardio-
vasculares, por lo que el estudio de este sistema es
imperativo en ellos. Las malformaciones renales,
como el rihon en herradura que presento esta niha,
y el doble sistema colector, se encuentran tam-
bién en 40% de los casos, puede existir hidrone-
frosis silente, por lo que se debe realizar ultrasoni-

do renal al momento del diagnostico.®!*

El diagnostico debe excluirse en toda adoles-
cente con amenorrea primaria o secundaria, espe-
cialmente si presenta talla baja. Se puede hacer al
nacimiento por el fenotipo o prenatalmente. El
cariotipo establece el diagnostico definitivo, de
rutina se realiza una cuenta de 20 metafases, ni-
mero suficiente para detectar mosaicismos en 5%.
Si la sospecha diagnostica es altamente sugestiva,
cuando el diagnostico se efectlia con técnicas ci-
togenéticas tradicionales predominan las mono-
somfas 45 X, pero cuando se realizan mediante
técnicas moleculares, la proporcion de mosaicis-
mos aumenta. Las nihas con mosaicismo, para una
linea celular con presencia de cromosoma Y, son
de alto riesgo (7 a 30%) para desarrollar gonado-
blastoma, por lo que es necesario realizar este tipo
de técnica en todas las pacientes con sindrome de
Turner para investigar si son portadoras de secuen-
cias del cromosoma Y.!*
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