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Disgenesia gonadal mixta: un 
caso de síndrome de Turner en 
mosaicismo 45,X/47,XYY

Resumen

ANTECEDENTES: alrededor de 45% de los pacientes con síndrome de 
Turner tienen línea monosómica 45,X. La existencia del cromosoma 
Y en mosaicos corresponde a 2-5% de los casos. La severidad del 
fenotipo se relaciona con el porcentaje y distribución de las células 
normales, inclusive se estima que 90% de las presentaciones en mo-
saico podrían no llegar a tener diagnóstico. 

OBJETIVO: reportar un caso atípico de una adulta joven con síndrome 
de Turner en mosaico 45,X/47,XYY.

CASO CLÍNICO: paciente de 27 años de edad, que acudió a consulta 
al Hospital Universitario de Santander, Colombia, debido al antece-
dente de amenorrea primaria, apariencia femenina normal, talla y 
peso promedio para la población colombiana, mamas Tanner 3 y 
genitales externos Tanner 5. La resonancia magnética nuclear reportó: 
hipoplasia uterina y ovarios atróficos. El cariotipo de alta resolución 
diagnóstica fue de síndrome Turner en mosaico 45,X[60%]/47,XYY 
[40%].  

CONCLUSIÓN: en mujeres con amenorrea primaria y talla baja debe 
sospecharse el síndrome de Turner. En virtud de la variedad fenotípi-
ca, las condiciones en mosaico pueden retrasar el diagnóstico hasta 
la adultez. Incluso 90% de los mosaicos pueden no diagnosticarse. 

PALABRAS CLAVE: Síndrome de Turner; cromosoma Y; amenorrea 
primaria, población colombiana; estatura; ovarios.
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Mixed gonadal dysgenesis, a case 
of Turner syndrome in mosaicism 
45,X/47,XYY.

Abstract

BACKGROUND: approximately 45% of patients with Turner syndrome 
have monosomic line 45, X. The existence of the Y chromosome in mo-
saics corresponds to 2 to 5% of the cases, the severity of the phenotype 
is related to the percentage and distribution of normal cells, it is even 
estimated that 90% of mosaic presentations may not have diagnosis.
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OBJECTIVE: To present an atypical case of a young adult with Turner 
syndrome in mosaic 45,X / 47,XYY

CLINICAL CASE: A 27-year-old woman visits the University Hospital 
of Santander for a history of primary amenorrhea, normal female 
appearance, average height and weight for Colombian population, 
Tanner 3 breasts and external genitalia Tanner 5. Magnetic resonance 
imaging reports uterine hypoplasia, ovaries and discards a pituitary 
tumor. High-resolution karyotype diagnoses Turner mosaic syndrome 
45,X [60%] / 47,XYY [40%]. 

CONCLUSION: Turner's syndrome should be suspected in women 
with primary amenorrhea and low stature, however, mosaic conditions 
may delay their diagnosis until adulthood due to their phenotypic 
variety, up to 90% of the mosaics can reach no have diagnosis.

KEYWORDS: Turner syndrome; Y chromosome; primary amenorrhea, 
Colombian population; stature; ovaries.

ANTECEDENTES

De las enfermedades con disgenesia gonadal, 
el síndrome de Turner es el trastorno cromosó-
mico más común en las niñas; es consecuencia 
de la ausencia parcial o completa del segundo 
cromosoma sexual, que se manifiesta como 
fenotipo femenino.1 El síndrome de Turner 
aparece, aproximadamente, en 1 de cada 2500 
nacimientos de mujeres en todo el mundo,1-3 

aunque su verdadera prevalencia es de difícil 
determinación, porque 99% de las gestaciones 
con síndrome de Turner no superviven al naci-
miento o, simplemente, corresponden a 20% 
de las causas de abortos espontáneos porque el 
segundo cromosoma sexual es necesario para 
que el feto superviva.4-6 En el síndrome de Turner 
aproximadamente 45% tiene una línea celular 
monosómica (45,X), el resto tiene diversos ca-
riotipos en mosaico.7 El mosaicismo implica la 
coexistencia de dos o más poblaciones celulares 
de diferentes constituciones cromosómicas, 
derivadas de un solo cigoto. La disgenesia go-
nadal mixta se asocia con un número anómalo 
de cromosomas sexuales, producto de mosaicos 

del cromosoma Y, que corresponde a 2-5% de 
los casos con síndrome de Turner en mosaico.6,8,9 
La severidad del fenotipo en los pacientes con 
mosaicismo está relacionada con el porcentaje 
y distribución de las células anormales.7 El diag-
nóstico en pacientes con un fenotipo leve puede 
pasar inadvertido hasta la adultez; inclusive, 
se estima que 90% de las presentaciones en 
mosaico pueden llegar a no tener diagnóstico 
porque son pacientes sin síntomas específicos 
en la mayoría de los casos y puede convertirse 
en un hallazgo;10 a pesar de ello hay que estar 
atentos ante la sospecha, como en el caso que 
aquí se comunica.

CASO CLÍNICO

Paciente de 27 años, residente de Bucaramanga, 
Colombia; estrato socioeconómico bajo, asiste 
al médico desde los 17 años por amenorrea 
primaria. La menarquia se indujo con terapia 
hormonal, aunque la paciente no tuvo apego 
al tratamiento durante varios años. Ante la per-
sistencia de la amenorrea primaria acudió al 
Hospital Universitario de Santander. Al ingreso 
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medroxiprogesterona a partir del día 16 al 25, 
más calcio y vitamina D. 

DISCUSIÓN

En este caso clínico, pese a que el mosaicismo 
permitió el desarrollo puberal (que trascurrió 
casi inadvertido) y alcanzar una talla promedio 
para la población colombiana, tuvo manifesta-
ciones clínicas de síndrome de Turner, como: 
amenorrea primaria, alteración gonadal y útero 
hipoplásico.11,12 La amenorrea primaria tiene una 
incidencia menor a 0.1% (ausencia de menar-
quia a los 16 años, a los 14 años en ausencia 
de pubarquia y a los 13 años en ausencia de 
telarquia) y se asocia con trastornos endocrinos, 
anomalías gonadales y alteraciones cromosómi-
cas.9,13 Nuestra paciente llegó a la adultez joven 
sin un diagnóstico claro del nexo causal de la 
amenorrea primaria.  La posibilidad de síndrome 
de Turner debe sospecharse en cualquier mujer 
con talla baja inexplicable y amenorrea prima-
ria, porque coexiste en 60-90% de los casos; 
también ante hallazgos menos comunes como 
el desarrollo mamario incompleto asociado 
con la insuficiencia ovárica, característica de 
las mujeres más afectadas.7 En nuestro caso, la 
insuficiencia ovárica se diagnosticó antes que 
el síndrome de Turner, lo que es un hallazgo 
común. A pesar de ello, la no alteración de 
la FSH no excluye la posibilidad de ausencia 
del síndrome. Sólo 15-30% de las mujeres con 
síndrome de Turner pueden tener un desarrollo 
mamario inicial; estos fenotipos leves son más 
comunes en niñas con síndrome de Turner en 
mosaico.14 En el caso aquí reportado las mamas 
eran Tanner 3 a los 27 años. 

Ante la sospecha de síndrome de Turner los 
linfocitos en sangre periférica son la muestra de 
elección para el análisis citogenético clásico en 
30 metafases. Para los casos en mosaico debe 
tenerse en mente que las líneas celulares que 
estén en bajas frecuencias en sangre periférica o 
que sean significativas en otros tejidos de origen 

de la paciente a este centro no estaba recibiendo 
complemento hormonal. La exploración física 
reportó: 157 centímetros de talla y 63 kilogra-
mos de peso (índice de masa corporal 25.5), 
cráneo y cara de apariencia normal, pabellones 
auriculares con lóbulos adheridos, cuello sano, 
tiroides no palpable, mamas Tanner 3, genitales 
externos Tanner 5, sin lesiones, al tacto vaginal 
útero atrófico. El perfil hormonal reportó eleva-
ción de la hormona folículo estimulante (FSH), 
disminución del estradiol, y evidente insuficien-
cia ovárica. Los hallazgos ecográficos revelaron 
agenesia gonadal con útero hipoplásico, que se 
corroboraron en la resonancia magnética nu-
clear, que describió al útero y ovarios atróficos. 
En la resonancia magnética nuclear de cráneo 
no se evidenció ninguna lesión hipofisiaria. El 
estudio citogenético clásico reportó un cariotipo 
en mosaico 45,X/46,XY. Ante la evidente línea 
celular Y se efectuó el examen de reacción en 
cadena de la polimerasa (PCR), que confirmó la 
existencia de un marcador para el gen SRY. En 
el contexto de posibles implicaciones pronós-
ticas de tumores embriológicos, y en una junta 
médica se discutió la resección gonadal total, 
propuesta que la paciente rechazó y solicitó 
la realización de más exámenes diagnósticos. 
Se efectuó la prueba confirmatoria de mayor 
resolución con cariotipo bandeo G a 100 meta-
fases que reveló síndrome de Turner en mosaico 
45,X[60%]/47,XYY [40%]. (Figura 1) Se explicó 
a la paciente que la posibilidad de fertilidad con 
células propias era nula, tanto por la disgenesia 
gonadal como por la alteración de ambas líneas 
celulares. Aceptó el tratamiento propuesto. Se 
llevó a cabo la intervención laparoscópica en 
la que se observó al útero atrófico, remanentes 
gonadales en banda bilateral en torno de los 
anexos, con posterior salpingooforectomía. 
(Figura 2) La histopatología reportó ovarios 
con cambios escleroatróficos benignos. La 
paciente se dio de alta del hospital al siguiente 
día de la intervención, con terapia hormonal 
complementaria permanente con 0.625 mg de 
estrógenos del día 1 al 25, más 5 mg al día de 
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Figura 1. Cariotipo de síndrome de Turner en mosaico 45,X[60%]/47,XYY [40%]. Muestra de sangre periférica 
en linfocitos. Resolución en banda 600, 100 metafases analizadas (muestra analizada por laboratorio. Higuera 
Escalante, Bucaramanga, Colombia).

Figura 2. Imágenes de los hallazgos de la cirugía laparoscópica. La flecha negra, sin relleno, señala el útero. La 
flecha negra los ovarios en banda y la flecha blanca la salpingooforectomía bilateral.

embrionario diferente, podrían no detectarse por 
este método. Siempre hacen falta otros estudios 
de mayor resolución.6 Hook mencionó que para 
detectar los mosaicismos de baja frecuencia con 
con un IC95% son necesarias  ≥ 59 y ≥ 299 meta-

fases, además de considerar la interface por FISH 
para los cromosomas Y y X. 15 Los mosaicos que 
casi siempre acompañan al síndrome de Turner 
son dos o más cromosomas X. La bibliografía re-
porta que el cariotipo más frecuente en mosaico 



51

González JL y col. Disgenesia gonadal mixta

es el 45,X/46,XX en 50% de los casos. De los 
reordenamientos estructurales el isocromosoma 
del brazo largo del cromosoma X es el más fre-
cuente de las líneas;7,8 mientras que sólo 2 a 5% 
de los mosaicos tienen línea celular Y (con o sin 
anomalías estructurales), pese a la coexistencia 
del cromosoma Y. Muchos casos han mostrado 
características Turner con o sin morfología gona-
dal variable, que va hasta el desarrollo testicular 
o remanentes testiculares.6,8,9 En el mosaicismo 
las líneas celulares son proporcionalmente va-
riables en la distribución en tejidos específicos 
y en el porcentaje de ésta. Hasta donde se tiene 
conocimiento, el síndrome de Turner en mosaico 
45,X/47,XYY es poco común; en la bibliografía 
sólo encontramos diez artículos. (Cuadro 1) La 

explicación más convincente del mosaicismo X 
/ XYY fue la no disyunción del cromosoma Y en 
la primera división del cigoto 46, XY.16

Nuestro caso tiene línea celular Y, más marcado-
res positivos del gen SRY, condiciones que juegan 
un papel importante en el desarrollo testicular 
y la tergiversación a gónadas disgenésicas. La 
importancia radica en la asociación con inesta-
bilidad celular estructural mitótica, que favorece 
el riesgo de padecer tumores embrionarios, 
como el gonadoblastoma (se encuentra en 25-
30% de los casos), que se maligniza en 20-25% 
de los casos, convirtiéndose en indicación de 
extirpación quirúrgica gonadal.1,6 La cirugía 
laparoscópica tiene varias ventajas para las 

Cuadro 1. Estudios encontrados por los autores en la revisión bibliográfica hasta el mes de septiembre de 2017

Estudio Referencia País Descripción breve del caso

Rubén Lisker y colabo-
radores [1978]

18 NRP Caso clínico: paciente de 22 años que consultó por amenorrea 
primaria. Mosaicismo de 45,X  [53%]/47,XYY [47%]

MJ Pettenati y colabo-
radores [1991]

19 Estados Unidos Serie  de casos: 7 casos con diagnóstico prenatal de 45,X/47,XYY

K Kurosawa y colabo-
radores [1992]

16 Japón Caso clínico: gemelos monocigotos con sexo discordante, niña 
de 9 años 45,X [17%]/47,XYY [83%]y su hermano 45,X [3%]/ 
47,XYY  [97%]

Ragg S y colaboradores
[1995]

20 Alemania Caso clínico: niño de dos años con testículos en banda, biopsia 
testicular reporta mosaicismo 45,X/47,XYY

Takagi A, Imai A, Tama-
ya T y colaboradores 
[1999]

21 Japón
Caso clínico: mujer  con mosaicismo 45,X/47,XYY y una mutación 
en el gen SRY

Alexandre D. Baldin y 
colaboradores [2005]

22 Brasil Original: estudio de 50 mujeres con síndrome de Turner, de las 
cuales un caso tenía 45,X/47,XYY

Rajangam y colabora-
dores [2007]

9 NRP Original: estudio de 620 mujeres con amenorrea primaria, en el 
estudio citogenético se reportó un caso de 45,X/47,XYY (0.16% 
de la muestra)

Valdy Ostow y colabo-
radores [2009]

23 Estados Unidos Caso clínico: recién nacido con disgenesia gonadal, cariotipo 
45,X[9%] / 47,XYY[91%]. Tras el alta hospitalaria (2 semanas de 
edad), se asignó el sexo femenino.

Caroline Bohec y cola-
boradores [2010]

24 NRP Caso clínico: gemelos monocigotos con sexo discordante. Gemelo 
1 con cariotipo 45,X y gemelo 2 con 45,X/47,XYY. Se finalizó la 
gestación por aborto voluntario.

MK Farrugia y colabo-
radores [2013]

25 NRP Original: estudio retrospectivo de cariotipos, 3 muestras con 
cariotipo 45,X/47,XYY

NRP: no reporta el país. Fuente: Scopus, Springer, Web of Science, UptoDate®, Medline vía PubMed, Embase®, Ovid® y SciELO, sin importar 
año de publicación, con los términos de búsqueda: síndrome de Turner; mosaicismo; 45,X/47,XYY45,X/47,XYY.
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pacientes con digenesia gonadal. La magnifica-
ción e iluminación de las estructuras brinda una 
excelente visualización, incluso de estructuras 
pélvicas pequeñas, y permite procedimientos de 
biopsia gonadal, gonadopexia y gonadectomía. 
También facilita el proceso de cicatrización más 
estético, lo mismo que el de recuperación.17 La 
función reproductiva en pacientes con síndrome 
de Turner, con o sin mosaico, está deteriorada. 
Las pacientes deben estar conscientes de la baja 
posibilidad de embarazo y, de conseguirlo, del 
alto riesgo de abortos involuntarios, anomalías 
congénitas y cromosómicas y mortinatos. 

CONCLUSIÓN 

El síndrome de Turner es un trastorno complejo 
del desarrollo reproductivo. Para el desarrollo 
fetal es necesaria la coexistencia de ambos 
cromosomas sexuales; por ello este síndrome 
se asocia con abortos. La orientación clínica del 
mosaicismo es claramente sesgada debido a la 
mínima probabilidad de características, signos 
o síntomas clínicos específicos, atribuidos a la 
gran variación de las diferencias fenotípicas y ca-
riotípicas. La posibilidad de síndrome de Turner 
debe sospecharse en cualquier mujer con talla 
baja inexplicable y amenorrea primaria, que se 
encuentra en 60-90% de los casos. El diagnós-
tico temprano favorece la mejor intervención 
médica. La laparoscopia es el procedimiento 
de elección para la gonadectomía, que siempre 
debe efectuarse en pacientes con línea celular 
Y, por el alto riesgo de malignidad.
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