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RESUMEN

Una proporcion (30-70%) de los pacientes con S$gmtan malformaciones renales (1-
5), se desconoce la proporcién que puede desariofiaficiencia renal (6) y no se

conoce la casuistica latinoamericana (7).

Objetivo: describir y analizar las correlaciones en frecisanae presentacion de
alteraciones de la anatomia del tracto renal y adon ademas del sistema
cardiovascular, asi como las alteraciones de la@idonrenal y presion arterial en

pacientes con ST atendidas en la FCI entre los Hfa& y 2009 (Bogota-Colombia)

Disefio: estudio observacional retrospectivo por medioedisidon de historias clinicas

determinando las siguientes variables:

Edad

Cariotipo

Tipo de malformacion renal y urinaria

Funcion renal: Tasa de filtracion glomerular y gra insuficiencia renal

Malformacion cardiovascular.

o ok~ 0N PE

Presion arterial y clasificacion.

Poblacion: historias clinicas de nifias y mujeres atendida® ¢rCl desde 1999 hasta
2009 con diagnéstico de ST confirmado por cariofipme cumplan con los criterios de

inclusién y exclusion.

Resultados: 19 registros de historias clinicas. En cuantoaaslotipo se encontro: 9
(47,3%) mosaicismos, 7 (36,8%) monosomias, 2 (1D,8&teciones y 1 (5.2%)
isocromosoma. Dentro de las malformaciones de rifiéwvias urinarias 8(42,1%)
presentaban las siguientes alteraciones: 6 (75%)r@formacion Unica (tres con RH,
una con dilatacion pielocalicial, una hidronefrogisun rifidn multiquistico); dos

pacientes con doble malformacion (una con rifiértiquiktico y doble sistema colector



y otra con rifidn unico e hidronefrosis). Al valolarfuncion renal se encontraron once
pacientes con alteracion (57,8%): un neonato caa tde filtracibn glomerular
disminuida y diez pacientes (52.6%) con algun grddoinsuficiencia renal cronica
(siete en estadio 1, dos en estadio 2, y unatadie®). Las alteraciones cromosomicas
mas relacionadas con la presencia de malformaciogesles y urinarias son la
monosomia y el patrén en mosaico (42,3%). Ademag3é6 de los pacientes con ST
presentaban HTA e IRC mayor al estadio 2.

Al determinar las malformaciones cardiovascularesgve pacientes (47,3%) tenian
compromiso asi: una con CoAo mas VA bicuspidetgressis leve; una con cayado de
aorta tortuoso mas VA bicuspide; tres pacientes esianosis de VA leve; una con
estenosis de VA severa mas VA bicluspide; una co®\gupracardiaco; una con
displasia minima de la VM; otra con displasia deVldl mas VA bicuspide. La

malformacion mas frecuente fue la de VA bicuspide .

Se encontré alteracion en la PA en las historiascels de nueve pacientes (47,3%) asi:
cuatro pacientes con prehipertension, tres conrteipEon grado 1 y dos con
hipertension grado 2. Se encontré mayor frecuetheiiipertensiéon en pacientes con

hidronefrosis y rildn poliquistico.

Conclusion: el ST tiene un espectro de compromiso multisisténgue amerita
seguimiento, en especial en cuanto a la funciéml rgnpresion arterial, buscando
disminuir complicaciones a largo plazo derivadadad@suficiencia renal cronica y la

hipertension arterial.



1. Introduccion

El ST es la entidad que con mayor frecuencia afextacromosomas sexuales en
nuestro medio, con una incidencia que fluctia ebten 2500 a 5000 nifias nacidas
vivas (8-11, 80), con compromiso del desarrolldcéis(talla baja, falla ovarica,
alteraciones en tamafio y configuracion del cuellapitus valgus, linfedema,
malformaciones cardiacas, renales y micrognatia, (11, 12, 16-25, 36-38)), ademas
de presentar mayor mortalidad (9, 12, 67), altersas emocionales(43), sexuales (21,
22) y psicologicas y sociales (12-15), lo cual leaddo a la identificacion de factores
que ayuden a determinar su severidad (16-18) yraregb prondstico de estas pacientes
(12, 19,20). Se ha hecho mayor énfasis al compoaasdiovascular (7, 16-18, 23) que
tienen estas pacientes por ser la condicion regptmsle la mayor mortalidad (7,12,
67), sin embargo, pueden existir otros determisarttel prondstico vital de las
pacientes (24-27). Se ha encontrado que las malfmomes renales tienen una
frecuencia del 30 al 70% entre poblacién con SB)(1lvalor que es elevado al
compararlo con la poblacién general que es del 289%), también han descrito que
hasta el 90% de las pacientes ST hipertensagm® nalformaciones cardiovasculares
ni renales (7, 28, 29) y que el 52% son hiperranioas (30-32). Ademas, se sabe que
las malformaciones renales son un factor de ripsga el deterioro en la funcion renal
en la poblacion general (6, 33-35) tanto para adutbmo para nifios, pero no se ha

evaluado esta asociacion en pacientes con ST.

Estos datos corresponden a literatura norteamerigaeuropea, pero es escasa la
informacion que se conoce en cuanto a la pobldatimoamericana y especificamente
colombiana, de tal forma que es importante anali@aarcaracteristicas de nuestras

pacientes.



2. Justificacion

En busca de una mejor calidad de vida para nugsa@entes con ST, es importante
prevenir y detectar las diferentes co-morbilidages las afectan. Dentro de estas co-
morbilidades estan la disminucién en la tasa d&dilbn glomerular e hipertension.

En cuanto a las alteraciones renales las publicasie centran en las alteraciones
anatomicas renales y de las vias urinarias (1#)embargo, en cuanto a la funciéon
renal se ha limitado a la descripcion del desarrale insuficiencia renal y/o
hipertension arterial en algunos de los pacier@ed4, 15, 24, 36-38). Se hace énfasis
en la determinacion de la funcién renal periddiea fdrma anual (20) pero se
desconoce las caracteristicas que distinguen agegbe de pacientes en especial en

Latinoameérica y que especifiquen estos aspectos.



1. Problema
1.1Planteamiento del Problema

El ST determina una mayor incidencia en malformaesorenales que en la poblacion
general. Las recomendaciones en cuanto a seguaryemianejo de estas pacientes se
centran en talla baja, manejo hormonal e indicadotle manejo de malformaciones
cardiovasculares caracteristicas de esta patologia.
3.2 Descripcion del Problema
La literatura describe malformaciones renales eBOehl 70% (1, 8) de las pacientes
con ST, siendo las mas frecuentes en orden destenaealformaciones del sistema
colector (20%), rifibn en herradura (10%) y mabia (5%) (1-5, 36). Las
alteraciones anatémicas renales y de las viasrianaumentan el riesgo de alteracion
de la tasa de filtracion glomerular (5.3%) Yy pdesarterial (3.2%) en la poblacion

general (6, 34), pero no se ha estudiado estddrlan pacientes con ST.

3.3 DELIMITACION DEL PROBLEMA

3.3.1 Pregunta de Investigacion

Describir la poblacion con ST atendida en la FQreerd999 y 2009 y evaluar las
alteraciones anatOmicas renales y cardiovasculgresu repercusion funcional

correlacionando los cariotipos de los paciented@@xpresion fenotipica y funcional.



2. Marco Tebrico
4.1 MAPA DE BUSQUEDA

Para poder acercarnos al problema de investiga®orealiz6 una busqueda de la
literatura médica al respecto, de la siguiente form

e Literatura publicada
o PUBMED
o Medline
o LILACS.
o Cochrane Systematic Reviews

+ Biblioteca Universidad del Rosario
+« Escuela Ciencias de la Salud

+ Biblioteca Fundacion Cardioinfantil.

Los términos “Medical Subject Headings” utilizadmsla busqueda fueron: "Turner"
AND "Renal" AND “Nephro” AND “Blood Pressure” AND Cardiovascular” AND
“Abnormalities”, AND “Risk” AND “Chronic Renal Failre” AND “Vasculopathy”
AND “Cytogenetics” AND “Molecular” AND “Genetics’Los limites tenidos en cuenta

fueron: Clinical Trial, Humans y no se determinguala limitacién en lenguaje.



4.2 MARCO TEORICO

El ST también llamado disgenesia gonadal XO, figerit® por primera vez en 1938; se
debe a la delecion total o parcial del segundo osmma sexual (8, 40-47) y es una de
las condiciones genéticas mas comunes en la @dmiatrica con una incidencia de 1
en 2500 niflas nacidas vivas (8, 10, 11). Es detectasta en un 3% de todas las
concepciones (16), siendo la forma clasica (45X&@3ponsable del 85% de los abortos
espontaneos. El diagnostico prenatal sistematice sgi hace en algunos paises
desarrollados, permite el aborto electivo. EI STidgén comprende otras alteraciones
genéticas como el isocromosoma, delecion paramdlpay mosaico. Las alteraciones

tanto anatomicas como funcionales secundarias ea defecto genético, deben ser
tomadas en cuenta para ser intervenidas de formgraea por un equipo

interdisciplinario para el bienestar de estos paes(15,36).

El diagnostico de ST se hace con la confirmacidncpaotipo , que se hace en hijas de
madres de edad avanzada (con tamizaje ecografemmeardiografico sospechoso de
ST), en nifias con baja talla sin cuasa clara, adefdes con amenorrea primaria o
secundaria 6 en mujeres con caracteristicas fécadipspecificas, esterilidad o abortos
recurrentes (14-25, 36-38). Estas caracteristieastipicas incluyen: cuello alado,
deformidad de Madelung, hipertelorismo, paladafysrdo, micrognatia, torax amplio y
rotacion del pabellén auricular, teletelia y capditias entre otras (10,12).

Los cariotipos caracteristicos de ST son la mon@sofd5X), Isocromosoma
(46,Xiso(Xq)), deleciones parciales, anillos o moss (39,40) En las dos terceras
partes de los casos, las alteraciones derivan atelrial genético matern&l ST clasico
corresponde a la monosomia, el cual tiene lasaaltares fenotipicas anteriormente
mencionadas (41,42), a nivel cardiovascular, redaldrganos sexuales (amenorrea
primaria, falla gonadal), piel (linfedema), ésaniqrognatia), auditivo (hipoacusia) y
ademas mayor propension a trastornos autoinmurideos y otras a nivel neurolégico

(retardo de desarrollo psicomotor) y gastrointest{81).



A continuacion especifico las principales carastaras del compromiso por ST en cada

sistema.

ST Y ANATOMIA Y FUNCION RENAL

En diferentes revisiones del tema y estudios rapoftecuencias de las alteraciones
anatomicas renales en pacientes con ST, entre ¢f 80 70%(1, 2, 8), que es
contrastante al compararlo con un 2.6% de la palriageneral (8).

Dentro de las anomalias anatomicas renales masefrexs estan: malformaciones del
sistema colector (20%), rifidn en herradura (10%Majrotacion (5%) (1-5, 36) que
pueden aumentar el riesgo de compromiso en lad&@Hlracion glomerular (6, 34).

SISTEMA CARDIOVASCULAR

Las cardiopatias congénitas y la diseccion de asota las principales entidades
responsables de la mortalidad en las pacienteSToi2, 67) con una reduccién en la
expectativa de vida de aproximadamente 10 aflos7/(83). La cardiopatia congénita
mas frecuentemente descrita en esta poblacion\éA laicispide hasta en un 16-30%
(65), y puede o no coexistir con otra malforma@omo la coartacion de aorta (11%) y
el corazon izquierdo hipoplasico en un 13% (11& d8scribe compromiso anatémico
aortico en un 28% de las pacientes con un riesghlatacion de la raiz del arco aértico
entre 8 y el 28% aun sin malformacion previa, pessociada con la presencia de
hipertension arterial (11). En un 12 a 13 % déscriDVAP (39)

ST Y PRESION ARTERIAL

La hipertension arterial importante como co-modaitl, esta presente hasta en el 50%
de la poblacion con ST, empeorando el prondsticestas pacientes (8,12, 13).
Algunos estudios describen hipertension leve haistan 30% (7) de las pacientes con
Turner y hasta un 50% un perfil anormal de tensidearial diurna independientemente
de las alteraciones en la funcién renal o malforémacardiaca que tengan (28,31).
Hasta el 90% de los pacientes con ST hipertensostiem®n malformaciones
cardiovasculares ni renales, y el 52% son hiper&micos (29,30,32).

En cuanto a la relacién con hipertension artefmabfteracion anatomica cardiovascular
en pacientes con sindrome de Turner, sélo Nathwede una aproximacion
informando que hasta el 90% de los pacientes canefthipertensos no presentan

malformaciones cardiovasculares ni renales y q@2%l son hiperreninémicos (32).



ST Y ENDOCRINOPATIAS

Tienen mayor prevalencia de enfermedad tiroidesoimmune, especificamente
hipotiroidismo (9, 13, 82), asi como diabetes @poesistencia a insulina e intolerancia
a glucosa. La suplencia estrogénica esta claranmatiteada desde los 12 afios (17, 21,
83), no solo para promover las caracteristicasadegisecundarias sino para retrasar el

cierre prematuro de las epifisis y lograr obtemer mnejor talla (84).

ST Y FERTILIDAD

Las pacientes con ST que son mosaicos puedenderiErazos espontaneos hasta en
un 2%, con posibilidad de aborto espontaneo end9f, Z% de muerte perinatal y 20
% de malformaciones (46). Las nifias con mosaicisours cromosoma Yy tiene un
riesgo aumentado de desarrollar gonadoblastomavgudel 7 al 30% (59). Las
pacientes que se someten a técnicas de reproduasigtida aumentan el riesgo de

complicaciones como diseccién de aorta e hipeder(3i9, 80).

ST Y MANIFESTACIONES NEUROLOGICAS Y PSICOLOGICAS

Son totalmente competentes en habilidad verbalefiaente intelectual, sin embargo
presentan algunas alteraciones en orientacion ies|§@@, 61), memoria (56), atencion
(59). Independientemente de su maduracion neuaadgmbién tienen limitaciones en

las relaciones interpersonales y su autoestima(81).

ST Y SISTEMA GASTROINTESTINAL
Son mas propensas a presentar enfermedad de Q@uaihis, ulcerativa y disfuncién

hepatica ademas de que han descrito mayor incaléedelangiectasia intestinal (81).

STY PIEL
Tienen mayor presentacion aevus benignos, queloides, alopecia areata y vitiligo
(26). Asi mismo presentan alteraciones en relaaldrenaje linfatico lo que hace que

presenten linfedema (58).

STY SISTEMA OSTEOARTICULAR
Dentro de las principales caracteristicas del StBne®l acortamiento del cuarto
metacarpiano, paladar ojival, micrognatia, hipoplae vértebras cervicales con cuello

corto,genu valgo, entre otras (8).



Hasta un 10% cursan con escoliosis especialmeméatgula adolescencia, ademas de
osteopenia y osteoporosis en la edad adulta (2)tr® del estudio de baja talla han

identificado diferentes genes (p. ej. SHOX) qua@palmente comprometen el brazo

corto del cromosoma X (54, 55).

El manejo de talla baja con hormona de crecimi@stale los que han demostrado
mayor efectividad, sin embargo el efecto sobreelasitiad 6sea aun no esta totalmente
claro y los estudios son controversiales (52).

ST GENOTIPO — FENOTIPO

Son multiples los estudios buscando asociaciontf@oa entre sindrome de Turner y
fenotipo (47-50), baja talla (51-55), falla ovari¢d6), hallazgos en piel (26),

alteraciones oftalmologicas(27), cancer (57), tief@a (58), trastornos cognoscitivos
(59-61), y malformaciones renales (62). Han descnitayor asociacion entre las
malformaciones estructurales renales y las mon@miientras que los defectos del
sistema colector estan mas asociados con mosagi&62), sin embargo, no son
resultados consistentes y aun no hay suficientadies al respecto .

No hay estudios publicados buscando asociacide eatiotipo de ST y funcion renal

o hipertensién arterial.

Al evaluar el cromosoma X y las 702 mutaciones iasas con algin sindrome o
enfermedad, se identificaron 15 mutaciones que tafeqya sea anatdmica o

funcionalmente al rifién, 4 en el brazo corto y ikkbrazo largo. Estas son:

Tabla 1. Mutaciones en cromosoma X asociadas teraeidn estructural y/o funcional

renal.
BRAZO CORTO CROMOSOMA X
Ubicacion
o Simbolo Nombre Trastorno
cromosOmica
Xp22.3-p22.2 SGBS2 Proteina OFD1 Sindrome Simpson-
JBTS10 Golabi-Behmel
Sd Joubert
Xp22 SGBS2 Sindrome Simpsosindrome Simpson
Golabi-Behmel tipg Golabi-Behmel tipa
2 2




2Nt

U

[{%)

Xpll.22 CLCN5, Canal de cloro 5 Enfermedad de Dg¢
CLCK2, Nefrolitiasis tipo 1
NPHL2, Proteinuria, baja
DENTS, NPHL peso molecular
1 nefrocalcinosis
hipercalciurica
Xpl1l.22 TFE3 Potenciador deCarcinoma de
factor de| células renales
transcripcion  para
IgH
BRAZO LARGO DEL CROMOSOMA X
Xq22 GLA Alfa galactosidasaEnfermedad de
(Ags) Fabry
Xq22 AMMEC Complejo AMME:
DELXqg22.3 Sindrome de Alport
CXDELg22.3 Retardo mentall
Hipoplasia  facial
media y eliptocitosis
Xq22.3 COL4A5, ATS, Colageno IV Sindrome de Alport
ASLN Polipéptido alfa 5
Xq22.3 COL4A6 Colageno IV Leiomiomatosis
DELXqg22.3 Polipéptido alfa 6 | difusa con sindrom
CXDELg22.3 de Alport.
Xq26 GPC3, SDYS, Glypican 3 Sindrome Simpso
SGBS1 Golabi-Behmel tipag
1
Tumor de Wilms
Xq26 OCRL Gen OCRL Enfermedad de Der|
LOCR Polifosfatidil 2
NPHL2 inositol  polifosfato
5 fosfatasa
Xq28 AVPR 2 Receptor de Diabetes  insipida
DIR arginina vasopresinF\nefrogénica

554




DI1 2 Sindrome

ADHR nefrogénico de
antidiuresis
inapropiada

Xq28 FAM58A Familia con| Sindrome de STAR

STAR similitud de

secuencia 58

Xq28 TKCR Torticulis, keloides, Sindrome TKCR

TKC criptorquidismo |

displasia renal

Chr.X BRESEK Sindrome deSindrome de
BRESHECK BRESHECK

ChrX IMAGE RCIU, displasig Sindrome IMAGE
metafisiaria,

hipoplasia adrenal
congénita y

anomalias genitales.

Dentro de las afecciones en el brazo corto del csoma X estan:

Sindrome Simpson-Golabi-Behmel: Su diagnostico uyesl caracteristicas
clinicas, historia familiar de herencia ligada g Xonfirmacién genética de la
mutacion GPC3. Los razgos clinicos incluyen macrdap malformaciones
craneofaciales (macrocefalia, hipertelorismo ogutacroglosia, macrostomia y
anormalidades del paladar), leve o moderado retmeesatal. Otras anomalias
gue puede comprometer son pezones supernumerdreygja umbilical,
defectos congénitos del coraz6n, anomalias gadgiinales y esqueléticas, y
defectos renales como: nefromegalia, rifdon mukiieo, hidronefrosis,
hidroureter, duplicacion de uréteres. En un 10%lake casos desarrollan
neoplasias como el tumor de Wilms, hepatoblastarearoblastoma adrenal,
gonadoblastoma y carcinoma hepatocelular (86).

Sd Joubert: Caracterizado por malformacion cerebglalel tallo cerebral,

hipotonia, retraso del desarrollo y episodios dpetfpnea o apnea Yy/o



movimientos oculares atipicos. La mayoria desamobtaxia truncal. Otros
compromisos son distrofia retiniana, coloboma, fceele occipital, fibrosis
hepética, polidactilia, hamartomas orales, anomadiadocrinas y enfermedad
renal. En cuanto a la enfermedad renal, dado qsifdomas pueden aparecer
hasta la segunda década de la vida, su diagn@stitardio, por lo cual en estos
pacientes recomiendan desde el nacimiento readizanenos una ecografia
abdominal para descartar displasia quistica odibrenal. Hay otras entidades
gue comparten la misma delecién, como es el cada bNefronoptisis juvenil
(NPHP1), la cual se caracteriza por atrofia tubutaral y fibrosis intersticial
progresiva. Usualmente el compromiso renal se ptasen quienes también
tiene compromiso retiniano por lo cual lo han demawio Sindrome de Joubert
tipo B. El seguimiento y manejo especializado def®carse en la prevencion
de complicaciones como anemia, hipertension y megiento de dialisis o
trasplante rengB7).

Sindrome Simpson Golabi-Behmel tipo 2: Es unaabdei también llamada
variante infantil letal del Xp22. Que ademas ineluyidrops fetal, ictericia,
hiperreflexia, convulsiones y pulmén izquierdoatoi&r (88).

Enfermedad de Dent: Compromete la funcion de Idsiles proximales del
rion. Sus caracteristicas son: proteinuria, hgdenaria, nefrolitiasis,

nefrocalcinosis e insuficiencia renal cronico (89).

Nefrolitiasis tipo 1: Comprende insuficiencia repabgresiva por lesiéon de los
tubulos renales con proteinuria, bajo peso moleculeefrocalcinosis,
hipercalciuria hiperfosfaturia, aminoaciduria, poliuria y hemau
microscopica (90).

Enfermedad de Fabry: Enfermedad de depdsito lisakpor deficiencia de la

enzima alfa galactosidasa A generando acumulo ddkoligido

globotriaosilceramida en diferentes tejidos y o6ogncomo los vasos
sanguineos, rifion, corazon y cornea. El compromesal se manifiesta por
proteinuria desde edades tempranas que progrgsadie a insuficiencia y falla
renal. Su diagnéstico se confirma por medicion laeactividad de alfa
galactosidasa, estudio del gen GLA y biopsia reBatratamiento se basa en

reemplazo enzimatico (91).



Sindrome de Alport y Leiomiomatosis difusa con sinie de Alport: El
sindrome de Alport tiene un espectro heterogeneodgromiso renal, senso-
neural, visual y auditivo por defectos en el cotégépo IV de las membranas
basales. Se debe a mutaciones en varios genesnt&ercomo el COL4A5 y
Col4A3. En raras ocasiones se puede asociar camilinatosis que
compromete el eséfago, arbol traqueobronquial yteto, otras asociaciones
menos frecuentes son con macro-trombo-citopeniasrauafalia y retardo
mental (92).

Sindrome de STAR: Incluye sindactilia, telecantanglformaciones renales,
genitales y anales (toe syndactyly, telecanthusl anogenital and renal
malformations). Dentro de las alteraciones renagesuentan la hidronefrosis,
ptosis renal y agenesia renal .

Sindrome TKCR: Hace referencia al conjunto de defe@n el descenso
testicular, torticulis, formacion de queloides glpnefritis cronica.

Sindrome de BRESHECK : Acronimo que hace refereatieompromiso de
anormalidades cerebrales, retardo mental, displesiadérmica, displasia e
hipoplasia renal, ademas de anormalidades esgqasétiomo hemivertebras,
escoliosis, polidactilia, enfermedad de Hirshpruagomalias del pabellon
auricular con hipoacusia, defectos oculares, palduendido, y rifilones
poliquisticos.

Sindrome IMAGE: Incluye retardo del crecimientoafetanormalidades del
desarrollo 6seo, glandulas adrenales subdesaias|lahormalidades genitales,

hipospadia, uréteres dilatados.

RECOMENDACIONES DE SEGUIMIENTO EN ST

Los principales motivos de consulta que llevan @&dapecha del ST son talla baja,

amenorrea primaria o infertilidad.

El manejo en cuanto a talla baja en estas paciestasnuy bien estudiado, al punto de

ser establecidos unos protocolos de manejo condmarme crecimiento cuyo resultado

depende de la edad de inicio del tratamiento, con Inenos resultados y muy pocos

efectos indeseados (11, 16, 20, 23). Asi mismofresuente la introduccion de



suplencia estrogénica- progestagena para pres&vésiologia del tracto genital
femenino y promover la generacion de ciclos meaktsu(9, 10, 13, 21, 24, 36, 37).

En la edad adulta de una mujer con sindrome deefsmdebe hacer seguimiento de la
presion arterial (con y sin malformaciones cardsoudares o renales), y funcién
tiroidea por el riesgo de hipotiroidismo (secundaritiroiditis autoinmune), perdida de
la agudeza auditiva, funcion hepatica, enfermedadonaria (por deficiencia
estrogénica) y muerte por ruptura de aneurismada €8, 12, 19, 36, 38).

En las guias de cuidado de pacientes con sindraendudner de la Academia
Americana de Pediatria (24) se recomienda el tgend@ malformaciones renales en
estos pacientes, sin embargo en la literatura itbescrque la busqueda de estas
malformaciones, en ocasiones se pasa por alto qug ademas no se promueve el
seguimiento y prevencion del compromiso de la famaienal y la tension arterial en
estas pacientes (36).

Los pacientes con ST tienen una mayor morbi-mdddli por enfermedades
cardiovasculares (12, 65-73). Ademas si las maHlicrames renales aumentan el riesgo
de alteracion en la tasa de filtracion glomerwdarde esperarse que la alta incidencia de
malformaciones renales en la poblacion con ST llavaun riesgo elevado de

insuficiencia renal.

ST Y LATINOAMERICA

En cuanto a estadisticas latinoamericanas son dmmtiws estudios publicados con
respecto a ST, los cuales se limitan a describicdaacteristicas genéticas y fenotipicas
de esta poblacion. Por ejemplo en el estudio tdtul5SINDROME DE TURNER:
ESTUDIO DE SERIE DE CASOS DE UNA POBLACION PEDIATRI CA EN UN
HOSPITAL DE BOGOTA - COLOMBIA “ (Dras Grijalba C, Duran P , Chahin S,
Lema) realizado en la FCI (trabajo no publicaddgscribieron una poblacién de 31
pacientes con ST correspondiente a las pacientesste sindrome atendidas en la FCI
en un periodo comprendido entre los afios 2002 & 2@0ontrando una frecuencia de
malformaciones renales del 35%, muy similar al desen la literatura(1-5) , pero no

se incluyo el estudio de la funcion renal ni datoisre presion arterial.

Igualmente hay varios estudios que relacionan igogt genotipo tanto en poblaciones
Colombianas (93), como Cubanas(94), Brasileras @9, y Chilenas (33,95) sin

profundizar en funcién renal o presion arteriaé glan cuenta de una frecuencia de



alteraciones renales del 30 al 70% (1-5) y deadtenes en la presion arterial del 50 %
(8,12,13) desconociéndose el tipo de asociacionda wlteracion funcional que

conllevan

5. Objetivos
GENERAL

Caracterizar descriptivamente la poblacion de péesecon ST, su cariotipo respectivo,
sus alteraciones anatomicas renales, la frecuedeishipertension arterial y las
alteraciones en la funcién renal y cardiovascutdas pacientes con ST atendidas en la
FCI entre los afios 1999 y 2009.

ESPECIFICOS

1. Determinar la frecuencia de cariotipos entre lasgpdées con ST atendidas en la
FCI entre 1999 y 2009.

2. Determinar la frecuencia de alteraciones anatémeoagacientes a quienes se
les realizan estudios en busca de malformacionesle® en la FCI en los
altimos 10 afos a quienes se les realizo ecogya&iudios gammagraficos.

3. Determinar frecuencia de alteraciones en la funcéimal en las pacientes con
diagnéstico de ST.

4. Determinar Frecuencia de alteraciones anatémicadiogasculares de las
pacientes con ST a quienes les fue realizado ediogaama convencional.

5. Determinar frecuencia en alteracion de la presitarial en paciente con ST.
Relacionar los cariotipos caracteristicos del STh coalformacion renal,
malformacion cardiovascular, asi como con funciénat y alteraciones en

presion arterial.



6. Proposito

Teniendo en cuenta que en nuestro medio son liostéas estudios en ST y con el
interés de mejorar la calidad de vida y prondstieovida de estas pacientes, se busca
concientizar sobre la necesidad de estrategiggedencion primaria y secundaria de
insuficiencia renal cronica e hipertension artergalemas de generar nuevas lineas de

investigacion con respecto al ST.



7. Metodologia
7.1DISENO

Estudio observacional descriptivo de caracter speotivo de las alteraciones
anatomicas y funcionales renales, asi como caadoawares y de presion arterial entre
las pacientes con ST en la FCI de la ciudad de taogygre 1999 y 2009.

7.2 POBLACION Y MUESTRA
Universo: Todos los sujetos atendidos en la consulta exiehuspitalizacion en la FCI
desde 1999 hasta el 2009 con posible diagnosti&Tdés3 sujetos)

7.3 CRITERIOS DE INCLUSION:

Registro en la historia clinica de confirmaciongmidstica con un cariotipo consistente
con el diagnostico clinico de ST, estudio ecogaafito gamagrafico renal en busca de
malformacion, resultado de medicion de creatinindtdgeno uréico, hematuria,
proteinuria, con tasa de filtracion glomerular poedio de la ecuacion de Schwartz en
busca de alteracion en la funcidén renal y medialénpresion arterial. (Total 19

pacientes).

7.4 CRITERIO DE EXCLUSION:

Historias clinicas sin registro de presion arterial

Historias clinicas con informacion ilegible o incoleta.
Ausencia de registro de creatinina, nitrégeno orgcoteinuria.

(Total excluidas 34 pacientes)



7.5 MUESTREO

Universo: 53 sujetos

Tamafio de Muestra:19 posterior a aplicacion de criterios de inclugi@xclusion.

7.6 VARIABLES

FUNCION RENAL : Se anoto el resultado o la interpretacion coraglgren la historia
clinica de nitrégeno ureico y creatinina sericaanhturia y proteinuria (en uroanalisis
por miccion espontanea). Se tomé la formula de Sdavpara el calculo de la tasa de
filtracion glomerular estimada de acuerdo con laty la constante para la edad
utilizada para la clasificacion KDOQI (63). Paracato de la paciente menor de un mes
de edad se utilizo como referencia la escala de PBfa la edad publicada por
Askenazi D et al (98).

PRESION ARTERIAL: Registro de la presion arterial y evaluacion seenled, peso

y talla (teniendo en cuenta el percentil para t&#igun las curvas adecuadas para ST) y
para ese momento. Informacion que se utilizd placaleulo del percentil respectivo de
presion arterial de acuerdo con la Academia Ameacke Pediatria (64).

MALFORMACIONES RENALES: se registraron las anomalias anatomicas
encontradas por cualquiera de los estudios de imedgeiagndsticas: ecografia y
estudios gammagraficos.

MALFORMACIONES CARDIOVASCULARES : se consignaron las variantes

anatémicas cardiacas o vasculares diagnosticadascpcardiograma convencional.

Tabla 2. Variables de inclusion.

VARIABLE MEDIDA PO DE VARIABLE

PESO En kilogramos Continua




TALLA En centimetros Continua

EDAD Numero de meses o d(d€ontinua
anos
FUNCION RENAL TFG vy clasificacion delDiscreta

grado de IRC segun las
guias KDOQI (63).

PRESION ARTERIAL En mmHg y clasificacignDiscreta
segun la Academia

Americana de Pediatria

(64).
MALFORMACION Por ecografia y estudioDiscreta
RENAL gammagraficos.
MALFORMACION Diagnéstico por Discreta
CARDIOVASCULAR ecocardiograma

7.7 PROCESO DE RECOLECCION

Fueron recopiladas las historias clinicas de laseptes con ST de acuerdo con el
sistema de registro manual y electronico de la Eftre los afios 1999 y 2009
incluyendo cédigo CIE10 y nombre del diagnéstice &aliz6 un formato de

recoleccion de datos preestablecido (Anexo No.1)s ldatos obtenidos fueron
consignados en una hoja de Excel® y posteriormente los datos tabulados se
procedié a realizar un analisis descriptivo de Uescias, porcentajes y graficos

explicativos.

7.8 PLAN DE ANALISIS

Descripcion de la frecuencia de presentacion thraaiones en la funcion renal y
presion arterial entre las pacientes con ST atesdeh la FCI entre los afios 1999 y

2009 con relacion con la literatura publicada @specto a datos de otras latitudes.



8. Aspectos Eticos

De acuerdo a la resolucion N° 008430 de 1993adendrmas cientificas, técnicas y
administrativas para la investigacion en saludMigisterio de Salud Colombiano
en el titulo Il capitulo 1, articulo 11, el preserdstudio se califica como una

investigacion con muy bajo riesgo. Se anexan sentes documentos:

* Acta de presentacion y aprobacion por el comité&tae de la Fundacion
Cardiolnfantil-IC: Numero 248 del 2 de diciembre 2@09. Notificacion del
7 de Diciembre 2009

* Acta de presentacion y aprobacion por el comitéindestigacion de la
Fundacién Cardiolnfantil-IC nimero TU 391-2009 8ele febrero 2010.



9. RESULTADOS

Fueron revisadas 140 historias clinicas con diagmopor archivo sistematizado
(nombre y codigo CIE-10) compatible con ST. Dedaales 53 si correspondian con el
diagnostico, y de éstas solo 44 especificabanr@ltip. 42 tenian estudio en busca de

malformacion renal y de vias urinarias y 19 temistudio de funcion renal.

Grafica 1. Proceso de seleccion de

pacientes.



140 Historias Clinicas

53 con diagndstico de
Sindrome de Turner

44 con cariotipo

42 con estudio de malformacion renal

19 con estudio de funcién renal

COMPROMISO RENAL

De las 19 historias clinicas de pacientes con %Ttignen registro completo de las
variables se encontr6 que la edad en el momeritsedeimiento de la funcion renal
erade 12 afios en el 15.7%, 9,11,15 y 19 afiokl#h5® cada una y el 5.2% tenian
lmes de edady 7, 10,14,20 y 22 afos. Siendo lanmeedentre los 7 y los 14 afos de
edad.

Gréfica 2. Poblacién por edad en afos.



POBLACION POR EDAD

5.2% ~

/v

| | | | | | | | | | | |
No 1 2 1 2 3 1 1 2 1 2 1 1 1

% 5.2 10.5 5.2 10.5 157 5.2 5.2 10.5 5.2 10.5 5.2 5.2 5.2

Se encontrd que 9 pacientes (47.3%) presentabaaiaisnsos; 7 pacientes (36.8%)
presentaron monosomias; 2 pacientes (10.5%) cenideés y 1 paciente (5.2%)
present6 isocromosoma, lo que evidencia que predgomods mosaicismos y luego las

monosomias en frecuencia.

Gréficas 3 y 4. Distribucion de la poblacion poriatpo.
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Se encontrd que 8 pacientes (42.1%) tenian madition renal y de vias urinarias asi:
6 pacientes (75%) presentaron malformacion Uniga¢sentes con rifion en herradura,
1 con dilatacion pielocalicial, hidronefrosis yaifimultiquistico) y 2 pacientes (25%)
con doble malformacion asi: 1 rifion multiquistiom doble sistema colector y 1 con
rifidn Unico e hidronefrosis). Un poco menos deitadrde los pacientes presentaron
malformacion renal y en ellos predomind la malfocida Unica en un 75% de los casos

con una mayor frecuencia de rifion en herradura.



Gréficas 5 y 6. Distribucion por malformacién renal
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Grafica 7. Distribucion por tipo de malformaciomaé

TIPO DE MALFORMACION RENAL

20
15

10 15.7% 5.2% 5.2% 5.2% 5.2% 5.2%

RH Rifién en herradura
DP Dilatacion pielocalicial
H Hidronefrosis

RU Rifién Gnico

RM Rifién multiquistico

DsC Doble sistema colector

Dentro de la poblacién, 11 pacientes (57,8%) cansaon algun grado de insuficiencia
renal cronica (IRC) asi: siete pacientes estabas®adio 1, dos pacientes en estadio 2,
una paciente en estadio 5. Una paciente de unlenedad con TFG de
46.8ml/min/1.73m2 present6 rifidn en herradura.r&edio de TFG de los pacientes
con IRC fue de 107.7 ml/min/1.73m2) con una minde&.1 y una maxima de 191.6
ml/min/1.73m2.



Gréfica 8 y 9. Distribucion de pacientes con IREstadios.
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COMPROMISO CARDIOVASCULAR

En la poblacién estudiada a 9 pacientes (47.3%) les identific6 malformacién

cardiovascular asi:

Se encontrd una paciente con CoAo mas VA bicUugpiéle estenosis leve; una paciente
con cayado de aorta tortuoso mas VA bicuspides fgeeientes con estenosis de la VA
leve; una paciente con estenosis VA severa masivi#spide; una paciente con DVAP
supracardiaco; una paciente con displasia minirma dalvula mitral; una paciente con
displasia de la valvula mitral mas VA bicuspides d&ecir que casi la mitad de los
pacientes presentaban alteracion cardiovasculantrg ellos son igualmente comunes
las alteraciones mixtas de la valvula aortica qaeedimples y aun que los drenajes

venosos anémalos.

Gréficas 10 y 11. Distribucion por malformaciondiavascular

Co Ao leve
MALFORMACION CARDIOVASCULAR + Cayado de
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Cardiovascular 3
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DVAP V.Ao leve
supra
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Displasia
DINJENE] Mitral + VA
Mitral bicuspide
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Gréfica 12. Distribucion por tipo de malformaciG@rdiovascular.
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+ Anomalias concomitantes con VA bicuspide

Se encontré que 10 pacientes presentaron tengiériabnormal (52%), 9 pacientes
(47,3%) tenian alteracion en la PA asi: 4 pacier{f@&&%0) con prehipertension



(PreHTA), 3 pacientes (15,7%) con hipertensiénriaitéHTA) grado 1 y 2 pacientes
(20,5%) con HTA grado 2. Es decir que menos deitadhile los pacientes presentaban

alteracion de la presion arterial.

Gréfico 13. Distribucion por alteracion en presédterial.

PRESION ARTERIAL
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Gréfica 14. Distribucion por grado de alteraciérpession arterial.
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Tabla 3. Resultados generales

TFG .
. Tensio
| mmin/1.73m | Malformacion o
EDA Malformacié ) Clasificacio n
CARIOTIPO 2 Cardiovascula _
D n Renal nIRC Arteria
r
|
MONOSOMIA
Estenosis VA
191.6
Severa + V.
12a 45X RH A6 Grado 1 Normal
1845 ortica
bicuspide
15a 45X H+R.U 6.1 NO Grado 5 HTAZ
182.1 DVAP
7a 45X DSC+ R.M s di Grado 1 PreHTA
165.3 upracardiaco
Estenosis leve
20a 45X NO 135.6 Normal HTA 1
VA
10a 45X RH 98.8 NO Grado 1 Normal
Cayado de Ao
15a 45X H 76 tortuoso + VA Grado 2 PreHTA
bicuspide
12a 45X DP 108 NO Grado 1 Normal
DELECION PARCIAL
19a 46XX del (X)5q NO 105.1 NO N/A Normal
46,X, Displasia
16a NO 104.4 ) N/A HTA1
del(X)(p11.1) minima de VM
ISOCOMOSOMA
19a 46,X,i(Xq) NO 89.11 NO Grado 1 Normal
MOSAICO
45X/46XX 157.8
11a NO NO Grado 1 PreHTA
87%/13% 160.3
Neonato con
45X/46XX Estenosis VA
RN RH 46.8 | TFG Normal
90%/10% eve disminuida
45X/46XX
13a NO 122.6 NO Normal Norma
20%/80%




l4a 45X/46XY NO 132.9 Estenosis VA Normal PreHTA
leve
20.6%/79.4%
1lla 45X/46XY R.M 68 NO Grado2 HTA2
62
22a 45X/46,X,i,Xq NO 107.4 NO Normal Normal
12a 45X/ NO 118.4 NO Normal Norma
46,X,i,(X)(q10)
48%/52%
9a 45X/46,X,r(X) NO 124.4 VA bicuspide Normal Normal
con displasia
36%/64% minima de VM
12a 45X/46X,r,(y)/4 NO 142.2 CoAo leve con Grado 1 HTA1l
6 XY VA bicuspide y
147.5 estenosis leve
91%

En cuanto a las asociaciones analizadas se endorsiguiente:

Tabla 4. IRC y alteracion en la PA.

Numero de pacientes (%) Grado de IRC Alteracion efPA
4 (36%) Normal
2 (18.1%) IRC 1 Pre HTA
1 (9%) HTA 1
2 (18,1%) Pre HTA
IRC2
1 (9%) HTA 2
1 (9%) IRC5 HTA2

La paciente en edad neonatal con TFG disminuida garedad no presento alteracion

en la presion arterial.



Tabla 5. Alteracion en la PA e IRC

No de pacientes (%) Alteracion en la PA Grado de IR

1 (10%) Normal
2 (20%) IRC 1
1 (10%) Pre HTA IRC 2
2 (20%) HTAl Normal
1 (10%) IRC 1
1 (10%) HTA 2 IRC2

1 (10%) IRC 5

Tabla 6. Malformacion renal y alteracion en la PA

No de pacientes Tipo de malformacion Alteracion en PA
renal
3 (37%) Rifidn en Herradura Normal
1(12,5%) Dilatacién pielocalicial Normal
1(12,5%) Hidronefrosis PreHTA
1(12,5%) Rifion multiquistico HTA2
1(12,5%) Rifibn multiquistico con Pre HTA
doble sistema colector
1(12,5%) Rifidn Unico e hidronefrosis HTA 2

Como se puede apreciar la hidronefrosis y el riidittiquistico estan mas asociados a

la presencia de HTA.



Tabla 7 . Malformacion cardiovascular y alteracédnia PA

No de pacientes Malformacion CV Alteracién en PA
1 CoAo+ VA bicuspide+ estenosis leve HTA1l
1 Cayado de Ao tortuoso+ VA Pre HTA
bicuspide
1 Estenosis VA leve Normal
1 PreHTA
1 HTAL
1 Estenosis VA severa + VA bicuspide Normal
1 DVAP supracardiaco PreHTA
1 Displasia VM minima HTA 1
1 Displasia VM minima + VA Normal
bicuspide
Tabla 8. Cariotipo e IRC
No de pacientes (%) Cariotipo Grado de IRC
1 (5,3%) Normal
4 (21%) ] IRC1
T G.3%) Monosomia o7
1 (5,3%) IRC5
2 (10,5%) Delecion parcial Normal
1 (5,3%) Isocromosoma IRC1
4 (21%) Normal
3 (15,7%) _ IRC1
1 (5,3%) Mosaico IRC2
1 (5,3%) RN

Las pacientes con alteraciones en mosaico y moriagmesentan mayor frecuencia de
alguna alteracion de la TFG y en el patron de mamés se encontrd una paciente con
mayor grado de avance de la IRC.



Tabla 9. Cariotipo y Malformacion Renal

No de pacientes (%) Cariotipo Malformaciones Renakeo

urinarias

2 (10,5%) RH

1 (5,3%) RU+H

1(5.3%) Monosomia RM+DSC

1 (5,3%) DP

1 (5,3%) H

1 (5,3%) Normal

2 (10,5%) Delecion parcial Normal

1 (5.3%) Isocromosoma Normal

7 (36,8%) Normal

1 (5,3%) _ RH

16.3%) Mosaico RM

En la anterior tabla se observa que la monosomiaseeia a mayor presencia de

malformaciones de rifién y vias urinarias y luegaremor medida el patron mosaico.

Las deleciones parciales y el isocromosoma no arosir alteraciones renales o

urinarias.

Tabla 10 . Cariotipo y malformacion cardiovascular.

No de pacientes

%) Cariotipo Malformacion Cardiovascular

3 (15,7%) Normal

1 (5,3%) Cayado de aorta tortuoso + VA bicuspide
1(5.3%) Monosomia DVAP supracardiaco

1 (5,3%) Estenosis VA leve

1 (5,3%) Estenosis VA severa + VA bicuspide
1(5,3%) Delecién parcial Normal

1(5,3%) Displasia minima de VM

1(5,3%) Isocromosoma| Normal
5 (26,3%) Normal




2 (10,5%) Estenosis VA leve

1(5,3%) Displasia minima de VM + VA bicuspide

1 CoAo0+VA bicuspide+ estenosis leve

Tabla 11. Cariotipo y alteracion en la PA

No de pacientes Cariotipo Alteracion en PA

3 Normal

Pre HTA

Monosomia ATAL

HTA2

Delecion parcial Normal

HTA1l

Isocromosoma Normal

Normal

Pre HTA

Mosaico HTA 1

R RN g R R R R RN

HTA2




DISCUSION

Al revisar los patrones cromosomicos, la monosdBiiz8%) en primer lugar, seguida
del mosaicismo(10,5%) se asociaron a malformaciogeasles y de vias urinarias, las
deleciones parciales y el isocromosoma no mostrateraciones a este nivéldemas
en este estudio predominaron las alteracionescéstales tanto en las monosomias
como en los mosaicismo, lo cual diverge de lo diesen la literatura donde describen
predominio de alteraciones estructurales en laxnoswmnias mientras que los
mosaicismos se asocian mas con alteraciones tiinsisolector (45,62). En cuanto a
compromiso funcional, tanto las monosomias comariosaicismos e isocromosomas
demostraron compromiso en orden descendente. tRofaolo las dos pacientes con
delecion no presentaron alteracion funcional rei&hniendo en cuenta que en la
poblacion general (estudios en adultos) las makicromes renales predisponen a
compromiso funcional renal (6,34) era de esperasie resultado, sin embargo se
necesitan mas estudios en poblacién con ST pahaageste comportamiento.

El hallazgo de alteraciones de la funcidn renatles7.8% es considerable, y ain mas
teniendo en cuenta que no hay estudios en STs@cto.

En general la proporcion de malformaciones renalesontradas en esta poblacion
(42.1%) concuerda con la descrita mundialmente7(®3®) (1-5). Dentro de ellas, la
malformacion uUnica fue la mas frecuente (75% decis0s), sin embargo los estudios
no discriminan entre malformaciones unicas y mi@spDe las malformaciones Unicas
identificadas en este estudio, el rifidn en heradarrespondié a la mitad de los casos,
mientras que en la literatura describen que pregimias anomalias del sistema
colector con el 20% (36).

Las pacientes con rifion en herradura y dilataciélogalicial no mostraron alteracion
en la presion arterial, mientras que las pacierdashidronefrosis y riién multiquistico
demostraron mayor compromiso (50% de los casms)jdl se encuentra por debajo de
las proporciones descritas en la literatura con90% de pacientes hipertensas sin

alteracion anatoémica (32).

Al evaluar la asociacion de alteracion de presiderial con IRC, el 50% de las

pacientes con malformacion renal y el 63% de B@emtes con algun grado de IRC



resultaron hipertensas, siendo mayor el gradoipertension cuanto mayor era el

grado de insuficiencia renal.

Al tener en cuenta ademas los hallazgos cardiacd3.8% de las pacientes tenian
alguna malformacion cardiovascular, siendo la Véibpide la mas frecuente (44,4%)
y luego la estenosis aortica (33,3%), seguida ddidplasia de VM (22,2%) y la
coartacion de aorta (11%) entre los casos examéndekios datos concuerdan con la
literatura en el sentido que en el sentido queeamnt 40 a 70% tienen malformaciones
cardiovasculares (11) correspondientes en ordemalgr a menor frecuencia VA
bicuspide (16-30%), compromiso aértico (28%),CoAd-28%), DVAP (12-13%)
39,65).

En cuanto a las alteraciones en la presion art@tiaB%), esta dentro de las cifras
publicadas en los estudios existentes (30-50%) ypaakcer con predominio de
alteraciones cardiovasculares de base (7,8,1E%58). es un factor de riesgo mas para
comprometer la funcidn renal a largo plazo en & habria que determinar con otro
tipo de estudios si se presenta tempranamente @ausa del deterioro de estos
pacientes 0 si es consecuencia del compromiso @raizado. El 66% de estas
pacientes con ST con malformacion cardiovasculgresentan algun grado de
hipertension arterial, lo cual estaria por encimodpublicado en la literatura en cuanto
a poblaciones con ST sobre las cuales refiereip&thnsion se halla independiente de

las malformaciones anatémicas.

Asi mismo es alta la proporcion de pacientes haflacbn cifras de prehipertension
arterial (21%) generando inquietud en cuanto asg@uede lograr en prevencion y
diagnostico temprano de prehipertension arterialpertension arterial en este grupo
poblacional. Ello despierta reflexiones en tornolaaindicacion de seguimiento
programado de la funcion renal y la tension arteléatro de los protocolos de manejo
clinico en Sindrome de Turner. También se sugiereeptos resultados la posibilidad
de hacer diagndstico prenatal intentando encoas@aciacion con el tipo de alteraciéon
cromosémica encontrada para asi poder determinaiesio de las pacientes para
padecer IRC 6 HTA. Se deberan realizar estudiosmayor base poblacional que

permitan corroborar esta hipotesis.



Se encontré6 mayor frecuencia de malformacionesimarsiculares en los grupos con
HTA (66%) cuya interpretacion requeriria mas estsiden poblaciéon con ST.

Igualmente se encontré6 mayor frecuencia de nmaHomnes cardiovasculares entre
dos grupos de alteraciones cromosomicas: en e¥bdellas pacientes con monosomia
y el 44,4% de las pacientes con mosaicismo, enisananproporcion en que tenian
compromiso de la presion arterial. Desafortunadaan&mm se cuenta con estudios

similares para evaluar esta relacion

Dada la asociacion de ST y HTA aun sin malformaceéral (10.5%) o cardiovascular

(10.5)% en este estudio y con respecto a las @adae (30-50%) (8,12,13) esta se
constituye en otra area con gran incertidumbrdgnar en cuenta para ser vigilada en
este grupo poblacional; es decir que no se delae ldaguardia a pesar de que no exista

malformacion renal.

Llama especial atencidén la existencia de 15 mutasicen el cromosoma X que se
asocian ya sea con algun grado de displasia oaalber como nefrocalcinosis,

nefrolitiasis o cancer renal, y la alta asocia@atre malformacién renal e IRC (42.1%)
en pacientes con ST encontrados en este estudesa fdel pequefo tamafo de la
muestra, que ameritaria ser comparado con otradiesten otras poblaciones con ST,

con los cuales no se cuenta.

Hay que mencionar que la FCI es un centro de mfe&xeara el manejo de pacientes
con ST, la cual cuenta con la especialidad de @hdogia de adultos y pediatrica,
facilitando la recoleccion del tamafio de la muesia embargo no todas las pacientes
tenian seguimiento por nefrologia y genética peerdias razones (no lo cumplieron las
pacientes, se encontraron historias incompletaalgumnos de los pacientes se les pudo
haber realizado el seguimiento en otra institucidn) cual podria modificar los
resultados aqui presentados. De igual forma nosttak pacientes que estaban en
seguimiento por nefrologia tenian los resultadododeestudios solicitados por esta
especialidad, a pesar de estar solicitados y peroea en control en esta institucion.

En cuanto a las cifras de la presion arterighussle mencionar que pueden tener sesgo
de medicién Unica y muchas veces no realizada raicion basal éptima, mientras que
en los estudios publicados de pacientes con Sharseegistrado comportamientos de

tension arterial a lo largo de 24 horas (7, 28-320n asi, alertan en cuanto a la



necesidad de estandarizar y vigilar la adecuada tdentension arterial en nuestras

pacientes y evaluar que tan adecuada es la tenisiénida segun la talla y la edad.

Todos estos sesgos no controlados identificadcsntkiita realizacion de este estudio,
limitan su intrepretacién, limitan el tamafio findé la muestra y el poder de los
resultados. Sin embargo, los datos obtenidos, iboyet una alarma para optimizar el
manejo de estas pacientes por medio de la inclwsidios protocolos de seguimiento,
de una medicion de creatinina, nitrogeno ureicaingento urinario (hematuria,

proteinuria) y presion arterial con repeticion uleg segun la condicion de cada

paciente.

Esto permitiria desarrollar un nuevo estudio pectivo para una mejor interpretacion,
determinar su temporalidad y la aplicabilidad de tesultados para poder llegar a

mejorar la intervencion al respecto.

Ademas se podria insistir ante las agencias reaptassde la salud publica, sobre la
importante de tener en cuenta la IRC y la HTA concomorbilidades en estas

pacientes. Asi mismo, la necesidad de relacionear@tipo con estas alteraciones.



CONCLUSIONES

» Las pacientes con monosomia y el mosaicismo setedwaron por tener mas y
mayores malformaciones renales, mayor grado de yR@as frecuencia de
HTA.

* Una alta proporcion de pacientes tuvieron algudague IRC (57,8%).

* EI 63% de las pacientes con IRC tenian alteraamla @resion arterial, siendo
mas severa cuanto mayor era el grado de IRC.

» Existe un importante porcentaje de pacientes cooddlprehipertension y otro
importante grupo que presentan HTA a pesar de mseptar malformacion
anatomica.

» La frecuencia de malformaciones renales en ldapain con Turner en FCI
(42.1%) es similar a la reportada en literaturandial 30-70%. Existe ademas
compromiso funcional renal un poco mas de la nd&atbs pacientes.

» De acuerdo con el tipo especifico de malformacéal, la mas frecuente fue el
riion en herradura asi como hay mayor presenciildeen los casos de rifion
anico y el multiquistico.

* EI 47.3% de las pacientes tenian alguna malformazaddiovascular, siendo la
VA bicuspide la mas frecuente (21%) que se enéoptedominantemente
acompafada de estenosis VA.

Se requieren estudios de mayor impacto, analitidescohortes prospectivas, que
permitan realizar recomendaciones en el mansgguimiento de estos pacientes. De
todas formas se han dejado recomendaciones imgestgue pueden ser tenidas en
cuenta en el area de salud publica respecto agotosode diagndstico y prevencion

primaria y secundaria que deberan soportarse rapjtales trabajos a realizar a futuro.
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ANEXO No. 1

IDENTIFICACION
NOMBRE

APELLIDO

FECHA DE NACIMIENTO
HISTORIA CLINICA

1.
2.

EDAD: Afos (edad de diagnéstico de Turner)
Cariotipo: CUAL

1. 45X
DELECION PARCIAL
ISOCROMOSOMA
ANILLO
MOSAICISMO

o bk~ 0N

3. INTERCONSULTA CON NEFROPEDIATRIA NGB

FUE REALIZADO ESTUDIO EN BUSCA DE MALFORMACION RENA
NO SI

FUE SOLICITADO ESTUDIO PARA MALFORMACION RENAL Y NO

FUE REALIZADO _

MALFORMACION RENAL NO SI CUAL

RINON EN HERRADURA

RINON UNICO

PILECTASIA

HIDRONEFROSIS

RINON MULTIQUISTICO

PTOSIS RENAL

DOBLE SISTEMA COLECTOR

HIPERTROFIA RENAL

COMPENSATORIA

9. EXCLUSION FUNCIONAL

10.REFLUJO VESICO URETERAL

11.ROTACION RENAL

12.0TRO

© N o o A~ Wb PE




7. INFECCION URINARIA NO Sli
1. UNICA
2. RECURRENTE
3. COMPROMISO SISTEMICO NO SI
4. RECIBIO PROFILAXIS ANTIBIOTICA NO Sl
8. FUERON SOLICITADOS ESTUDIOS DE FUNCION RENAL NOSI
9. FUERON SOLICITADOS ESTUDIOS DE FUNCION RENAL PERGON
FUERON REALIZADOS_
10.TIENE ESTUDIO DE FUNCION RENAL Sl NO
1. ALTERADA /VALOR
2. NORMAL /VALOR
11.TIENE ESTUDIO EN BUSCA DE MALFORMACION CARDIACA @ Sl
12. TIENE MALFORMACION CARDIOVASCULAR NO SI
1. COARTACION DE AORTA
2. OTRO

13.HIPERTENSION ARTERIAL NO Si
a. PREHTA
b. GRADO1
c. GRADO2



