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RESUMEN 

Una proporción (30-70%) de los pacientes con ST presentan malformaciones renales (1-

5), se desconoce la proporción que puede desarrollar insuficiencia renal (6) y no se 

conoce la casuística latinoamericana (7). 

Objetivo:  describir y analizar las correlaciones en frecuencias de presentación de 

alteraciones de la anatomía del tracto renal y urinario además del sistema 

cardiovascular, así como las alteraciones de la función renal y presión arterial en 

pacientes con ST atendidas en la FCI entre los años 1999 y 2009 (Bogotá-Colombia) 

Diseño: estudio observacional retrospectivo por medio de revisión de historias clínicas 

determinando las siguientes variables: 

1. Edad 

2. Cariotipo  

3. Tipo de malformación renal y urinaria  

4. Función renal: Tasa de filtración glomerular y grado de insuficiencia renal 

5. Malformación cardiovascular.  

6.  Presión arterial y clasificación. 

Población: historias clínicas de niñas y mujeres atendidas en la FCI desde 1999 hasta 

2009 con diagnóstico de ST confirmado por cariotipo y que cumplan con los criterios de 

inclusión y exclusión.  

Resultados: 19 registros de historias clínicas. En cuanto al cariotipo se encontró: 9 

(47,3%) mosaicismos, 7 (36,8%) monosomías, 2 (10,5%) deleciones y 1 (5.2%) 

isocromosoma. Dentro de las malformaciones de riñón y vías urinarias 8(42,1%) 

presentaban las siguientes alteraciones: 6 (75%) con malformación única (tres con RH, 

una con dilatación pielocalicial, una hidronefrosis y un riñón multiquístico); dos 

pacientes con doble malformación (una con riñón multiquístico y doble sistema colector 



y otra con riñón único e hidronefrosis). Al valorar la función renal se encontraron once 

pacientes con alteración (57,8%): un neonato con tasa de filtración glomerular 

disminuida y diez pacientes (52.6%) con algún grado de insuficiencia renal crónica 

(siete en estadío 1, dos en estadío 2,  y una en estadío 5). Las alteraciones cromosómicas 

más relacionadas con la presencia de malformaciones renales y urinarias son la 

monosomía y el patrón en mosaico (42,3%). Además, el  33% de los pacientes con ST 

presentaban HTA e IRC mayor al estadío 2.  

Al determinar las malformaciones cardiovasculares, nueve pacientes (47,3%) tenían 

compromiso así: una con  CoAo más VA bicúspide y estenosis leve; una con cayado de 

aorta tortuoso más VA bicúspide; tres pacientes con estenosis de VA leve; una con 

estenosis de VA severa màs VA bicúspide; una con DVAP supracardiaco; una con 

displasia mínima de la VM; otra con displasia de la VM más VA bicúspide. La 

malformación más frecuente fue la de VA bicúspide . 

Se encontró alteración en la PA en las historias clínicas de nueve pacientes  (47,3%) así: 

cuatro pacientes con prehipertensión, tres con hipertensión grado 1 y dos con 

hipertensión grado 2.  Se encontró mayor frecuencia de hipertensión en pacientes con 

hidronefrosis y riñón poliquístico.  

Conclusión: el ST tiene un espectro de compromiso multisistémico que amerita 

seguimiento, en especial en cuanto a la función renal y presión arterial, buscando 

disminuir complicaciones a largo plazo derivadas de la insuficiencia renal crónica y la 

hipertensión arterial. 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

1. Introducción 

El ST es la entidad que con mayor frecuencia afecta los cromosomas sexuales en 

nuestro medio, con una incidencia que fluctúa entre 1 en 2500 a 5000 niñas nacidas 

vivas (8-11, 80), con compromiso del desarrollo físico (talla baja, falla ovárica, 

alteraciones en tamaño y configuración del cuello, cubitus valgus, linfedema, 

malformaciones cardiacas, renales y micrognatia (1-5, 11, 12, 16-25, 36-38)), además 

de presentar mayor mortalidad (9, 12, 67), alteraciones emocionales(43), sexuales (21, 

22) y psicológicas y sociales (12-15), lo cual ha llevado a la identificación de factores 

que ayuden a determinar su severidad (16-18) y mejorar el pronóstico de estas pacientes 

(12, 19,20). Se ha hecho mayor énfasis al compromiso cardiovascular (7, 16-18, 23) que 

tienen estas pacientes por ser la condición responsable de la mayor mortalidad (7,12, 

67), sin embargo, pueden existir otros determinantes del pronóstico vital de las 

pacientes (24-27). Se ha encontrado que las malformaciones renales tienen una 

frecuencia del 30 al 70% entre población con ST (1-5), valor que es elevado al 

compararlo con la población general que es del 2,6% (2, 8), también han descrito que 

hasta el 90%  de las pacientes ST hipertensas no tiene malformaciones cardiovasculares 

ni renales (7, 28, 29) y que el 52% son hiperreninémicas (30-32). Además, se sabe que 

las malformaciones renales son un factor de riesgo para el deterioro en la función renal 

en la población general (6, 33-35) tanto para adultos como para niños, pero no se ha 

evaluado esta asociación en pacientes  con ST. 

Estos datos corresponden a literatura norteamericana y europea, pero es escasa la 

información que se conoce en cuanto a la población latinoamericana y específicamente 

colombiana, de tal forma que es importante analizar las características de nuestras 

pacientes.  

 

 



 

 

 

 

2. Justificación 

 

En busca de una mejor calidad de vida para nuestras pacientes con ST, es importante 

prevenir y detectar las diferentes co-morbilidades que las afectan.  Dentro de estas co-

morbilidades están la disminución en la tasa de filtración glomerular e hipertensión.  

En cuanto a las alteraciones renales las publicaciones se centran en las alteraciones 

anatómicas renales y de las vías urinarias (1-5), sin embargo, en cuanto a la función 

renal se ha limitado a la descripción del desarrollo de insuficiencia renal y/o 

hipertensión arterial en algunos de los pacientes (8, 14, 15, 24, 36-38). Se hace énfasis 

en la determinación de la función renal periódica de forma anual (20)  pero se 

desconoce las características que distinguen a este grupo de pacientes en especial en  

Latinoamérica y que especifiquen estos aspectos. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

1. Problema 

1.1 Planteamiento del Problema 

El ST determina una mayor incidencia en malformaciones renales que en la población 

general. Las recomendaciones en cuanto a seguimiento y manejo de estas pacientes se 

centran en talla baja, manejo hormonal e indicaciones de manejo de malformaciones 

cardiovasculares características de esta patología.  

3.2  Descripción del Problema 

La literatura describe malformaciones renales en el 30 al 70%  (1, 8) de las pacientes 

con ST, siendo las más frecuentes en orden descendente: malformaciones del sistema 

colector (20%),  riñón en herradura (10%) y malrotación (5%) (1-5, 36).  Las 

alteraciones anatómicas renales y de las vías urinarias aumentan el riesgo de alteración 

de la tasa de filtración glomerular (5.3%)  y presión arterial (3.2%) en la población 

general (6, 34), pero no se ha estudiado esta relación en pacientes con ST. 

 

3.3 DELIMITACION DEL PROBLEMA 

3.3.1 Pregunta de Investigación 

Describir la población con ST atendida en la FCI entre 1999 y 2009 y evaluar las 

alteraciones anatómicas renales y cardiovasculares y su repercusión funcional 

correlacionando los cariotipos de los pacientes con la expresión fenotípica y funcional. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

2. Marco Teórico 

 

 4.1 MAPA DE BÚSQUEDA  

 

Para poder acercarnos al problema de investigación se realizó una búsqueda de la 

literatura médica al respecto, de la siguiente forma:  

• Literatura publicada 

o PUBMED 

o Medline 

o LILACS. 

o Cochrane Systematic Reviews 

 

• Biblioteca Universidad del Rosario 

• Escuela Ciencias de la Salud 

• Biblioteca Fundación Cardioinfantil. 

 

Los términos “Medical Subject Headings” utilizados en la búsqueda fueron: "Turner" 

AND "Renal" AND “Nephro” AND “Blood Pressure” AND “Cardiovascular” AND 

“Abnormalities”, AND “Risk” AND “Chronic Renal Failure” AND “Vasculopathy” 

AND “Cytogenetics” AND “Molecular” AND “Genetics”. Los límites tenidos en cuenta 

fueron: Clinical Trial, Humans y no se determinó alguna  limitación en lenguaje.  

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

4.2 MARCO TEÓRICO 

 

El ST también llamado disgenesia gonadal XO, fué descrito por primera vez en 1938; se 

debe a la deleción total o parcial del segundo cromosoma sexual (8, 40-47) y es una de 

las condiciones genéticas más comunes en la práctica pediátrica con una incidencia de 1 

en 2500 niñas nacidas vivas (8, 10, 11). Es detectado hasta en un 3% de todas las 

concepciones (16), siendo la forma clásica (45XO) responsable del 85% de los abortos 

espontáneos. El diagnostico prenatal sistemático que se hace en algunos países 

desarrollados, permite el aborto electivo. El ST también comprende otras alteraciones 

genéticas como el isocromosoma, deleción parcial, anillo y mosaico. Las alteraciones 

tanto anatómicas como funcionales secundarias a este defecto genético, deben ser 

tomadas en cuenta para ser intervenidas de forma temprana por un equipo 

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

  

El diagnóstico de ST se hace con la confirmación por cariotipo , que se hace en hijas de 

madres de edad avanzada (con tamizaje ecográfico o ecocardiográfico sospechoso de 

ST), en niñas con baja talla sin cuasa clara, adolescentes con amenorrea primaria o 

secundaria ó en mujeres con características fenotípicas específicas, esterilidad o abortos 

recurrentes (14-25, 36-38). Estas características fenotípicas incluyen: cuello alado, 

deformidad de Madelung, hipertelorismo, paladar profundo, micrognatia, tórax amplio y 

rotación del pabellón auricular, teletelia  y cardiopatías entre otras (10,12).  

Los cariotipos característicos de ST son la monosomía (45X), Isocromosoma 

(46,Xiso(Xq)), deleciones parciales, anillos o mosaicos (39,40). En las dos terceras 

partes de los casos, las alteraciones derivan del material genético materno. El ST clásico 

corresponde a la monosomía, el cual tiene las alteraciones fenotípicas anteriormente 

mencionadas (41,42), a nivel cardiovascular, renal, de órganos sexuales (amenorrea 

primaria, falla gonadal),  piel (linfedema), óseo (micrognatia), auditivo (hipoacusia) y  

además mayor propensión a trastornos autoinmune tiroideos y otras a nivel neurológico 

(retardo de desarrollo psicomotor) y  gastrointestinal (81).   



A continuación especifico las principales características del compromiso por ST en cada 

sistema. 

 

ST Y ANATOMIA Y FUNCION RENAL 

En diferentes revisiones del tema y estudios reportan frecuencias de las alteraciones 

anatómicas renales en pacientes con ST, entre el 30 y el 70%(1, 2, 8), que es 

contrastante al compararlo con un 2.6% de la población general (8).  

Dentro de las anomalías anatómicas renales más frecuentes están: malformaciones del 

sistema colector (20%),  riñón en herradura (10%) y malrotación (5%) (1-5, 36) que 

pueden aumentar el riesgo de compromiso en la tasa de filtración glomerular (6, 34). 

 

SISTEMA CARDIOVASCULAR 

Las cardiopatías congénitas y la disección de aorta son las principales entidades 

responsables de la mortalidad en las pacientes con ST (12, 67) con una reducción en la 

expectativa de vida de aproximadamente 10 años (68, 70-73). La cardiopatía congénita 

más frecuentemente descrita en esta población es la VA bicúspide hasta en un 16-30% 

(65), y  puede o no coexistir con otra malformación como la coartación de aorta (11%) y 

el corazón izquierdo hipoplásico en un 13% (11).  Se describe compromiso anatómico 

aórtico en un 28% de las pacientes con un riesgo de dilatación de la raíz del arco aórtico 

entre 8 y el 28% aún sin malformación previa, pero  asociada con la presencia de 

hipertensión arterial (11).  En un 12 a 13 % describen DVAP (39) 

 

ST Y PRESION ARTERIAL 

La hipertensión arterial importante como co-morbilidad, está presente hasta en el 50% 

de la población con ST, empeorando el pronóstico en estas pacientes (8,12, 13). 

Algunos estudios describen hipertensión leve hasta en un 30% (7) de las pacientes con 

Turner y hasta un 50% un perfil anormal de tensión arterial diurna independientemente 

de las alteraciones en la función renal o malformación cardiaca que tengan (28,31). 

Hasta el 90% de los pacientes con ST hipertensos no tienen malformaciones 

cardiovasculares ni renales, y el 52% son hiperreninémicos (29,30,32). 

En cuanto a la relación con hipertensión arterial sin alteración anatómica cardiovascular 

en pacientes con síndrome de Turner, sólo Nathwani hace una aproximación 

informando que hasta el 90% de los pacientes con Turner hipertensos no presentan 

malformaciones cardiovasculares ni renales y que el 52% son hiperreninémicos (32).  



ST Y ENDOCRINOPATIAS 

Tienen mayor prevalencia de enfermedad tiroidea autoinmune, específicamente 

hipotiroidismo (9, 13, 82), así como diabetes tipo 2, resistencia a insulina e intolerancia 

a glucosa. La suplencia estrogénica está claramente indicada desde los 12 años (17, 21, 

83), no solo para promover las características sexuales secundarias sino para retrasar el 

cierre prematuro de las epífisis y lograr obtener una mejor talla (84).  

 

ST Y FERTILIDAD 

Las pacientes con ST que son mosaicos pueden tener embarazos espontáneos hasta en 

un 2%, con posibilidad de aborto espontáneo en un 29%, 7% de muerte perinatal  y 20 

% de malformaciones (46). Las niñas con mosaicismos con cromosoma y tiene un 

riesgo aumentado de desarrollar gonadoblastoma que va del 7 al 30% (59). Las 

pacientes que se someten a técnicas de reproducción asistida  aumentan el riesgo de 

complicaciones como disección de aorta e hipertensión (79, 80). 

 

ST Y MANIFESTACIONES NEURÓLOGICAS Y PSICOLÓGICAS 

Son totalmente competentes en habilidad verbal y coeficiente intelectual, sin embargo 

presentan algunas alteraciones en orientación espacial (60, 61), memoria (56), atención 

(59). Independientemente de su maduración neurológica,también tienen limitaciones en 

las relaciones interpersonales y su autoestima(81). 

 

ST Y SISTEMA GASTROINTESTINAL 

Son más propensas a presentar enfermedad de Crohn, colitis ulcerativa y disfunción 

hepática además de que han descrito mayor incidencia de telangiectasia intestinal (81).  

 

ST Y PIEL  

Tienen mayor presentación de nevus benignos, queloides, alopecia areata  y vitiligo 

(26). Así mismo presentan alteraciones en relación al drenaje linfático lo que hace que 

presenten linfedema (58).  

 

ST Y SISTEMA OSTEOARTICULAR 

Dentro de las principales características del ST están el acortamiento del cuarto 

metacarpiano, paladar ojival, micrognatia, hipoplasia de vértebras cervicales con cuello 

corto, genu valgo, entre otras (8). 



Hasta un 10% cursan con escoliosis especialmente durante la adolescencia, además de 

osteopenia y osteoporosis en la edad adulta (20). Dentro del estudio de baja talla han 

identificado diferentes genes (p. ej. SHOX) que principalmente comprometen el brazo 

corto del cromosoma X (54, 55). 

 El manejo de talla baja con hormona de crecimiento es de los que han demostrado 

mayor efectividad, sin embargo el efecto sobre la densidad ósea aun no está totalmente 

claro y los estudios  son controversiales (52).  

 

ST GENOTIPO – FENOTIPO  

Son múltiples los estudios buscando asociación genotípica entre síndrome de Turner y 

fenotipo (47-50), baja talla (51-55), falla ovárica (56), hallazgos en piel (26), 

alteraciones oftalmológicas(27), cáncer (57), linfedema (58), trastornos cognoscitivos 

(59-61), y malformaciones renales (62). Han descrito mayor asociación entre las 

malformaciones estructurales renales y las monosomias, mientras que los defectos del 

sistema colector están más asociados con mosaicismos (45,62), sin embargo, no son 

resultados consistentes y aun no hay suficientes estudios al respecto . 

 No hay estudios publicados buscando asociación entre cariotipo de ST y función renal 

o hipertensión arterial. 

Al evaluar el cromosoma X y las 702 mutaciones asociadas con algún síndrome o 

enfermedad, se identificaron 15 mutaciones que afectan ya sea anatómica o 

funcionalmente al riñón, 4 en el brazo corto y 11 en el brazo largo. Estas son: 

 

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

renal. 

BRAZO CORTO CROMOSOMA X 

Ubicación 

cromosómica 
Símbolo Nombre Trastorno 

Xp22.3-p22.2 SGBS2 

JBTS10 

Proteína OFD1 Síndrome Simpson-

Golabi-Behmel   

Sd Joubert 

Xp22 SGBS2 Síndrome Simpson 

Golabi-Behmel  tipo 

2 

Síndrome Simpson 

Golabi-Behmel  tipo 

2 



Xp11.22 CLCN5, 

CLCK2, 

NPHL2, 

DENTS, NPHL 

1 

Canal de cloro 5 Enfermedad de Dent 

Nefrolitiasis tipo 1 

Proteinuria, bajo 

peso molecular y 

nefrocalcinosis 

hipercalciurica 

Xp11.22 TFE3 Potenciador del 

factor de 

transcripción para 

IgH 

Carcinoma de 

células renales 

BRAZO LARGO DEL CROMOSOMA X 

Xq22 GLA Alfa galactosidasa 

(Ags) 

Enfermedad de 

Fabry 

Xq22 AMMEC 

DELXq22.3 

CXDELq22.3 

Complejo AMME: 

Sindrome de Alport 

Retardo mental 

Hipoplasia facial 

media y eliptocitosis 

 

Xq22.3 COL4A5, ATS, 

ASLN 

Colágeno IV 

Polipéptido alfa 5 

Síndrome de Alport 

Xq22.3 COL4A6 

DELXq22.3 

CXDELq22.3 

Colágeno IV 

Polipéptido alfa 6 

Leiomiomatosis 

difusa con síndrome 

de Alport. 

Xq26 GPC3, SDYS, 

SGBS1 

Glypican 3 Síndrome Simpson-

Golabi-Behmel tipo 

1 

Tumor de Wilms 

Xq26 OCRL 

LOCR 

NPHL2 

Gen OCRL 

Polifosfatidil 

inositol polifosfato 

5 fosfatasa 

Enfermedad de Dent 

2 

Xq28 AVPR 2 

DIR 

Receptor de 

arginina vasopresina 

Diabetes insípida 

nefrogénica 



DI1 

ADHR 

2 Sindrome 

nefrogénico de 

antidiuresis 

inapropiada 

Xq28 FAM58A 

STAR 

Familia con 

similitud de 

secuencia 58  

Síndrome de STAR 

Xq28 TKCR 

TKC 

Torticulis, keloides, 

criptorquidismo y 

displasia renal 

Síndrome TKCR  

Chr.X BRESEK Sindrome de 

BRESHECK  

Síndrome de 

BRESHECK 

ChrX IMAGE RCIU, displasia 

metafisiaria, 

hipoplasia adrenal 

congénita y 

anomalías genitales.  

Síndrome IMAGE 

    

 

Dentro de las afecciones en el brazo corto del cromosoma X están: 

• Síndrome Simpson-Golabi-Behmel: Su diagnóstico incluye características 

clínicas, historia familiar de herencia ligada a X y confirmación genética de la 

mutación GPC3. Los razgos clínicos incluyen macrosomía, malformaciones 

craneofaciales (macrocefalia, hipertelorismo ocular, macroglosia, macrostomia y 

anormalidades del paladar), leve o moderado retraso mental. Otras anomalías 

que puede comprometer son pezones supernumerarios, hernia umbilical, 

defectos congénitos del corazón, anomalías gatrointestinales y esqueléticas, y 

defectos renales como: nefromegalia, riñón multiquístico, hidronefrosis, 

hidroureter, duplicación de uréteres. En un 10% de los casos desarrollan 

neoplasias como el tumor de Wilms, hepatoblastoma, neuroblastoma adrenal, 

gonadoblastoma y carcinoma hepatocelular (86). 

• Sd Joubert: Caracterizado por malformación cerebelar y del tallo cerebral, 

hipotonía, retraso del desarrollo y episodios de hiperpnea o apnea y/o 



movimientos oculares atípicos. La mayoría desarrollan ataxia truncal. Otros 

compromisos son distrofia retiniana, coloboma, encefalocele occipital, fibrosis 

hepática, polidactilia, hamartomas orales, anomalías endocrinas y enfermedad 

renal. En cuanto a la enfermedad renal, dado que los síntomas pueden  aparecer 

hasta la segunda década de la vida, su diagnóstico es tardío, por lo cual en estos 

pacientes recomiendan desde el nacimiento realizar al menos una ecografía 

abdominal para descartar displasia quística o fibrosis renal. Hay otras entidades 

que comparten la misma deleción, como es el caso de la Nefronoptisis juvenil 

(NPHP1), la cual se caracteriza por atrofia tubular renal y fibrosis intersticial 

progresiva. Usualmente el compromiso renal se presenta en quienes también 

tiene compromiso retiniano por lo cual lo han denominado Síndrome de Joubert 

tipo B. El seguimiento y manejo especializado debe enfocarse en la prevención 

de complicaciones como anemia, hipertensión y requerimiento de diálisis o 

trasplante renal (87). 

• Síndrome Simpson Golabi-Behmel  tipo 2: Es una variable también llamada 

variante infantil letal del Xp22. Que además incluye hidrops fetal, ictericia, 

hiperreflexia, convulsiones y pulmón izquierdo trilobar (88). 

• Enfermedad de Dent: Compromete la función de los túbulos proximales del 

riñón. Sus características son: proteinuria, hipercalciuria, nefrolitiasis, 

nefrocalcinosis e insuficiencia renal crónico (89). 

• Nefrolitiasis tipo 1: Comprende insuficiencia renal progresiva por lesión de los 

túbulos renales con proteinuria, bajo peso molecular, nefrocalcinosis, 

hipercalciuria, hiperfosfaturia, aminoaciduria, poliuria y hematuria 

microscópica (90). 

• Enfermedad de Fabry: Enfermedad de depósito lisosomal por deficiencia de la 

enzima alfa galactosidasa A generando acumulo del glicolipido 

globotriaosilceramida en diferentes tejidos y órganos como los vasos 

sanguíneos, riñón, corazón y cornea. El compromiso renal se manifiesta por 

proteinuria desde edades tempranas que progresa llevando a insuficiencia y falla 

renal. Su diagnóstico se confirma por  medición de la actividad de alfa 

galactosidasa, estudio del gen GLA y biopsia renal. El tratamiento se basa en 

reemplazo enzimático (91). 



• Síndrome de Alport y Leiomiomatosis difusa con síndrome de Alport: El 

síndrome de Alport tiene un espectro heterogene de compromiso renal, senso-

neural, visual y auditivo por defectos en el colágeno tipo IV de las membranas 

basales. Se debe a mutaciones en varios genes diferentes como el COL4A5 y 

Col4A3. En raras ocasiones se puede asociar con leiomiomatosis que 

compromete el esófago, árbol traqueobronquial y el útero, otras asociaciones 

menos frecuentes son con macro-trombo-citopenia, macrocefalia y retardo 

mental (92). 

• Síndrome de STAR: Incluye sindactilia, telecanto y malformaciones renales, 

genitales y anales (toe syndactyly, telecanthus, and anogenital and renal 

malformations). Dentro de las alteraciones renales se cuentan la hidronefrosis, 

ptosis renal y agenesia renal . 

• Síndrome TKCR: Hace referencia al conjunto de defectos en el descenso 

testicular, torticulis, formación de queloides y pielonefritis crónica. 

• Síndrome de BRESHECK : Acrónimo que hace referencia al compromiso de 

anormalidades cerebrales, retardo mental, displasia ectodérmica, displasia e 

hipoplasia renal, además de anormalidades esqueléticas como hemivertebras, 

escoliosis, polidactilia, enfermedad de Hirshprung, anomalías del pabellón 

auricular con hipoacusia, defectos oculares, paladar hendido, y riñones 

poliquísticos.  

• Síndrome IMAGE: Incluye retardo del crecimiento fetal, anormalidades del 

desarrollo óseo, glándulas adrenales subdesarrolladas, anormalidades genitales, 

hipospadia, uréteres dilatados.  

 

 

RECOMENDACIONES DE SEGUIMIENTO EN ST 

Los principales motivos de consulta que llevan a la sospecha del ST son talla baja, 

amenorrea primaria o infertilidad.  

El manejo en cuanto a talla baja en estas pacientes está muy bien estudiado, al punto de 

ser establecidos unos protocolos de manejo con hormona de crecimiento cuyo resultado 

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

efectos indeseados (11, 16, 20, 23). Así mismo, es frecuente la introducción de 



suplencia estrogénica- progestágena para preservar la fisiología del tracto genital 

femenino y promover la generación de ciclos menstruales (9, 10, 13, 21, 24, 36, 37). 

En la edad adulta de una mujer con síndrome de Turner se debe hacer seguimiento de la 

presión arterial (con y sin malformaciones cardiovasculares o renales), y función 

tiroidea por el riesgo de hipotiroidismo (secundario a tiroiditis autoinmune), perdida de 

la agudeza auditiva, función hepática, enfermedad coronaria (por deficiencia 

estrogénica) y muerte por ruptura de aneurisma de aorta (8, 12, 19, 36, 38). 

En las guías de cuidado de pacientes con síndrome de Turner de la Academia 

Americana de Pediatría (24) se recomienda el tamizaje de malformaciones renales en 

estos pacientes, sin embargo en la literatura describen que la búsqueda de estas 

malformaciones, en ocasiones se pasa por alto   y  que además no se promueve el 

seguimiento y prevención del compromiso de la función renal y la tensión arterial en 

estas pacientes (36).  

Los pacientes con ST tienen una mayor morbi-mortalidad por enfermedades 

cardiovasculares (12, 65-73). Además si las malformaciones renales aumentan el riesgo 

de alteración en la tasa de filtración glomerular, es de esperarse que la alta incidencia de 

malformaciones renales en la población con ST lleve a un riesgo elevado de 

insuficiencia renal.  

 

ST Y LATINOAMERICA 

En cuanto a estadísticas latinoamericanas son contados los estudios publicados con 

respecto a ST, los cuales se limitan a describir las características genéticas y fenotípicas 

de esta población. Por ejemplo en el estudio titulado “SÍNDROME DE TURNER: 

ESTUDIO DE SERIE DE CASOS DE UNA POBLACION PEDIATRI CA EN UN 

HOSPITAL DE BOGOTA - COLOMBIA  “ (Dras Grijalba C, Duran P , Chahín S, 

Lema)  realizado en la FCI (trabajo no publicado),  describieron una población de 31 

pacientes con ST correspondiente a las pacientes con este síndrome atendidas en la FCI 

en un periodo comprendido entre los años 2002 a 2005 encontrando una frecuencia de 

malformaciones renales del 35%, muy similar al descrito en la literatura(1-5) , pero no 

se incluyó el estudio de la función renal ni datos sobre presión arterial.  

 

Igualmente hay varios estudios que relacionan fenotipo y genotipo tanto en poblaciones 

Colombianas (93), como Cubanas(94), Brasileras (96, 97) y Chilenas (33,95) sin 

profundizar en función renal o presión  arterial que dan cuenta de una frecuencia de 



alteraciones renales del 30 al 70% (1-5) y de alteraciones en la presión arterial del 50 %  

(8,12,13) desconociéndose el tipo de asociaciones y la alteración funcional que 

conllevan.  

 

 

 

5. Objetivos 

GENERAL 

Caracterizar descriptivamente la población de pacientes con ST, su cariotipo respectivo,  

sus alteraciones anatómicas renales, la frecuencia de hipertensión arterial y las 

alteraciones en la función renal y cardiovascular en las pacientes con ST  atendidas en la 

FCI entre los años 1999 y 2009. 

ESPECÍFICOS 

1. Determinar la frecuencia de cariotipos entre las pacientes con ST atendidas en la  

FCI entre 1999 y 2009. 

2. Determinar la frecuencia de alteraciones anatómicas en  pacientes a quienes se 

les realizan estudios en busca de malformaciones renales en la FCI en los 

últimos 10 años a quienes se les realizó ecografía y estudios gammagráficos. 

3. Determinar frecuencia de alteraciones en la función renal en las pacientes con 

diagnóstico de ST. 

4. Determinar Frecuencia de alteraciones anatómicas cardiovasculares de las 

pacientes con ST a quienes les fue realizado ecocardiograma convencional. 

5. Determinar frecuencia en alteración de la presión arterial en paciente con ST. 

6. Relacionar los cariotipos característicos del ST con malformación renal, 

malformación cardiovascular, así como con función renal y alteraciones en 

presión arterial. 

 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

6. Propósito 

Teniendo en cuenta que en nuestro medio son limitados los estudios  en ST y con el 

interés de mejorar la calidad de vida y pronóstico de vida de estas pacientes, se busca 

concientizar sobre la necesidad de  estrategias de prevención primaria y secundaria de 

insuficiencia renal crónica e hipertensión arterial, además de generar nuevas líneas de 

investigación con respecto al ST. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

7. Metodología 

 7.1 DISEÑO  

Estudio observacional descriptivo de carácter retrospectivo de las alteraciones 

anatómicas y funcionales renales,  así como cardiovasculares y de  presión arterial  entre 

las pacientes con ST en la FCI de la ciudad de Bogotá entre 1999 y 2009. 

  

7.2 POBLACION Y MUESTRA 

Universo: Todos los sujetos atendidos en la consulta externa y hospitalización en la FCI 

desde 1999 hasta el 2009 con posible diagnóstico de ST. (53 sujetos)  

 

7.3 CRITERIOS DE INCLUSION:  

Registro en la historia clínica de confirmación diagnóstica con un cariotipo consistente 

con el diagnóstico clínico de ST, estudio ecográfico y/o gamagráfico renal en busca de 

malformación, resultado de medición de creatinina, nitrógeno uréico, hematuria, 

proteinuria, con tasa de filtración glomerular por medio de la ecuación de Schwartz en 

busca de alteración en la función renal y medición de presión arterial. (Total 19 

pacientes).  

 

7.4 CRITERIO DE EXCLUSION:    

Historias clínicas sin registro de presión arterial     

Historias clínicas con información ilegible o incompleta. 

Ausencia de registro de creatinina, nitrógeno ureico, proteinuria. 

 (Total excluidas 34 pacientes) 



7.5 MUESTREO 

Universo: 53 sujetos 

Tamaño de Muestra: 19 posterior a aplicación de criterios de inclusión y exclusión. 

 

 

 

7.6 VARIABLES  

FUNCION RENAL : Se anotó el resultado o la interpretación consignada en la historia 

clínica de nitrógeno ureico y creatinina séricos, hematuria y proteinuria (en uroanálisis 

por micción espontánea). Se tomó la formula de Schwartz para el cálculo de la tasa de 

filtración glomerular estimada de acuerdo con la talla y la constante para la edad 

utilizada para la clasificación KDOQI (63). Para el caso de la paciente menor de un mes 

de edad se utilizó como referencia la escala de TFG para la edad publicada por 

Askenazi D et al (98). 

PRESION ARTERIAL: Registro de la presión arterial y evaluación según edad, peso 

y talla (teniendo en cuenta el percentil para talla según las curvas adecuadas para ST) y  

para ese momento. Información que se utilizó para el cálculo del percentil respectivo de 

presión arterial de acuerdo con la Academia Americana de Pediatría (64). 

MALFORMACIONES RENALES:  se registraron las anomalías anatómicas 

encontradas por cualquiera de los estudios de imágenes diagnósticas: ecografía y 

estudios gammagráficos.  

MALFORMACIONES CARDIOVASCULARES : se consignaron las variantes 

anatómicas cardiacas o vasculares  diagnosticadas por ecocardiograma convencional.  

Tabla 2. Variables de inclusión. 

VARIABLE MEDIDA TIPO DE VARIABLE 

PESO En kilogramos Continua 



TALLA En centímetros Continua 

EDAD Número de meses o de 

años 

Continua 

FUNCION RENAL  TFG y clasificación del 

grado de IRC según las 

guías KDOQI (63). 

Discreta 

PRESION ARTERIAL En mmHg y clasificación 

según la Academia 

Americana de Pediatría 

(64). 

Discreta 

MALFORMACION 

RENAL 

Por ecografía y estudios 

gammagráficos. 

Discreta 

MALFORMACION 

CARDIOVASCULAR 

Diagnóstico por 

ecocardiograma 

Discreta 

 

7.7 PROCESO DE RECOLECCION 

Fueron recopiladas las historias clínicas de las pacientes con ST de acuerdo con el 

sistema de registro manual y electrónico de la FCI entre los años 1999 y 2009 

incluyendo código CIE10 y nombre del diagnóstico. Se realizó un formato de 

recolección de datos preestablecido (Anexo No.1). Los datos obtenidos fueron 

consignados en una hoja de Excel® y posteriormente con los datos tabulados se 

procedió a realizar un análisis descriptivo de frecuencias, porcentajes y gráficos 

explicativos. 

 

7.8 PLAN DE ANÁLISIS 

Descripción de  la frecuencia de presentación de alteraciones en la función renal y 

presión arterial entre las pacientes con ST atendidas en la FCI entre los años 1999 y 

2009 con relación con la literatura publicada con respecto a datos de otras latitudes.  

 



 

 

 

 

 

 

8. Aspectos Éticos 

De acuerdo a  la resolución Nº 008430 de 1993 de  las normas científicas, técnicas y 

administrativas para la investigación en salud del Ministerio de Salud Colombiano 

en el título II capítulo 1, artículo 11, el presente estudio se califica como una 

investigación con muy bajo riesgo. Se anexan los siguientes documentos: 

 

• Acta de presentación y aprobación por el comité de ética de la Fundación 

CardioInfantil-IC: Número 248 del 2 de diciembre del 2009. Notificación del 

7 de Diciembre 2009 

• Acta de presentación y aprobación por el comité de investigación de la 

Fundación CardioInfantil-IC número TU 391-2009 del 8 de febrero 2010. 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

9. RESULTADOS 

Fueron revisadas 140 historias clínicas con diagnostico por archivo sistematizado 

(nombre y código CIE-10) compatible con ST. De las cuales 53 si correspondían con el 

diagnóstico, y de éstas solo 44 especificaban el cariotipo. 42 tenían estudio en busca de 

malformación renal y de vías urinarias y 19 tenían estudio de función renal.  

Grafica 1. Proceso de selección de 

pacientes.



140 Historias Clínicas

53 con diagnóstico de 
Sindrome de Turner

44 con cariotipo44 con cariotipo

42 con estudio de malformación renal

19 con estudio de función renal

COMPROMISO RENAL  

De las 19 historias clínicas de pacientes con ST que tienen registro completo de las 

variables se encontró que la edad en el momento  del seguimiento de la función renal 

era de  12 años en el 15.7%, 9,11,15 y 19 años en el 10.5% cada una  y el 5.2% tenían 

1mes de edad y 7, 10,14,20 y 22 años. Siendo la mediana  entre los 7 y los 14 años de 

edad. 

 

 

 

Gráfica 2. Población por edad en años. 
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Se encontró que 9 pacientes (47.3%) presentaban mosaicismos; 7 pacientes (36.8%) 

presentaron monosomías; 2 pacientes (10.5%) con deleciones y 1 paciente (5.2%) 

presentó isocromosoma, lo que evidencia que predominan los mosaicismos y luego las 

monosomías en frecuencia. 

 

 

 

Gráficas 3 y 4. Distribución de la población por cariotipo. 
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DISTRIBUCION POR CARIOTIPOS

 Se encontró que 8 pacientes (42.1%)   tenían malformación renal y de vías urinarias así: 

6 pacientes (75%) presentaron malformación única (3 pacientes con riñón en herradura,  

1 con dilatación pielocalicial, hidronefrosis y riñón multiquístico) y 2 pacientes (25%) 

con doble malformación así: 1 riñón multiquístico con doble sistema colector y 1 con 

riñón único e hidronefrosis). Un poco menos de la mitad de los pacientes presentaron 

malformación renal y en ellos predominó la malformación única en un 75% de los casos 

con una mayor frecuencia de riñón en herradura. 



Gráficas 5 y 6. Distribución por malformación renal 
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Gráfica 7. Distribución por tipo de malformación renal
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RH Riñón en herradura

DP Dilatación pielocalicial

H Hidronefrosis

RU Riñón único

RM Riñón multiquístico

DSC Doble sistema colector

 

 

Dentro de la población, 11 pacientes (57,8%) cursaban con algún grado de insuficiencia 

renal crónica (IRC) así: siete pacientes  estaban en estadío 1, dos pacientes  en estadío 2,  

una paciente en estadío 5.   Una paciente de un mes de edad con TFG de 

46.8ml/min/1.73m2 presentó riñón en herradura. El promedio de TFG de los pacientes 

con IRC fue de 107.7 ml/min/1.73m2) con una mínima de 6.1 y una máxima de 191.6 

ml/min/1.73m2. 

 

 

 

 

 

 



Gráfica 8 y 9. Distribución de pacientes con IRC y estadíos. 
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COMPROMISO CARDIOVASCULAR 

En la población estudiada a  9 pacientes (47.3%)  se les identificó malformación 

cardiovascular así:  

Se encontró una paciente con CoAo más VA bicúspide más estenosis leve; una paciente 

con cayado de aorta tortuoso más VA bicúspide;  tres pacientes con estenosis de la VA 

leve; una paciente con estenosis VA severa más VA bicúspide; una paciente con DVAP 

supracardiaco; una paciente con displasia mínima de la válvula mitral; una paciente con 

displasia de la válvula mitral más VA bicúspide.  Es decir que casi la mitad de los 

pacientes presentaban alteración cardiovascular  y entre ellos son igualmente comunes 

las alteraciones mixtas de la válvula aórtica que las simples y aún que los drenajes 

venosos anómalos. 

Gráficas 10 y 11. Distribución por malformación cardiovascular 
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Gráfica 12. Distribución por tipo de malformación cardiovascular. 
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+ Anomalias concomitantes con VA bicúspide

Se encontró que 10 pacientes presentaron tensión arterial normal (52%), 9 pacientes 

(47,3%) tenían alteración en la PA así: 4 pacientes (21%) con prehipertensión 



(PreHTA), 3 pacientes (15,7%) con hipertensión arterial (HTA) grado 1 y 2 pacientes  

(10,5%) con HTA grado 2. Es decir que menos de la mitad de los pacientes presentaban 

alteración de la presión arterial.  

Gráfico 13. Distribución por alteración en presión arterial. 
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Gráfica 14. Distribución por grado de alteración en presión arterial. 
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Tabla 3. Resultados generales 

EDA

D 
CARIOTIPO 

Malformació

n Renal 

T FG 

ml/min/1.73m

2 

 

Malformación 

Cardiovascula

r 

Clasificació

n IRC 

Tensió

n 

Arteria

l 

MONOSOMIA 

12a 45X RH 

191.6 

184.5 

Estenosis VA 

Severa + V. 

Aórtica 

bicúspide 

Grado 1 Normal 

15a 45X H+R.U 6.1 NO Grado 5 HTA2 

7a 45X DSC+ R.M 

182.1 

165.3 

DVAP 

Supracardiaco 
Grado 1 PreHTA 

20a 45X NO 135.6 
Estenosis leve 

VA 
Normal HTA 1 

10a 45X RH 98.8 NO Grado 1 Normal 

15a 45X H 76 

Cayado de Ao 

tortuoso + VA 

bicúspide 

Grado 2 PreHTA 

12a 45X DP 108 NO Grado 1 Normal 

DELECIÓN PARCIAL 

19a 46XX del (X)5q NO 105.1 NO N/A Normal 

16a 
46,X, 

del(X)(p11.1) 
NO 104.4 

Displasia 

mínima de VM 
N/A HTA1 

ISOCOMOSOMA 

19a 46,X,i(Xq) NO 89.11 NO Grado 1 Normal 

MOSAICO 

11a 

45X/46XX 

87%/13% 

NO 

157.8 

160.3 

NO Grado 1 PreHTA 

RN 

45X/46XX 

90%/10% 

R H 46.8 
Estenosis VA 

leve 

Neonato con 

TFG 

disminuida 

Normal 

13a 

45X/46XX 

20%/80% 

NO 122.6 NO Normal Normal 



14a 45X/46XY 

20.6%/79.4% 

NO 132.9 Estenosis VA 

leve 

Normal PreHTA 

11a 45X/46XY R.M 68 

62 

NO Grado2 HTA2 

22a 45X/46,X,i,Xq NO 107.4 NO Normal Normal 

12a 45X/ 

46,X,i,(X)(q10) 

48%/52% 

NO 118.4 NO Normal Normal 

9a 45X/46,X,r(X) 

36%/64% 

NO 124.4 VA bicúspide 

con displasia 

minima de VM 

Normal Normal 

12a 45X/46X,r,(y)/4

6 XY 

91% 

NO 142.2 

147.5 

CoAo leve con 

VA bicúspide y 

estenosis leve 

Grado 1 HTA1 

 

 

En cuanto a las asociaciones analizadas se encontró lo siguiente: 

Tabla 4. IRC y alteración en la PA.  

Número de pacientes (%) Grado de IRC Alteración en PA 

4 (36%) Normal 

2 (18.1%) Pre HTA 

1 (9%) 

IRC 1 

HTA 1 

2 (18,1%) Pre HTA 

1 (9%) 
IRC2 

HTA 2 

1 (9%) IRC5 HTA2 

La paciente en edad neonatal con TFG disminuida para su edad no presentó alteración 

en la presión arterial.  

 



 

Tabla 5. Alteración en la PA e IRC 

No de pacientes (%) Alteración en la PA Grado de IRC 

1 (10%) Normal 

2 (20%) IRC 1 

1 (10%) 

 

Pre HTA 
IRC 2 

2 (20%) Normal 

1 (10%) 

HTA1 

IRC 1 

1 (10%) IRC2 

1 (10%) 

HTA 2 

IRC 5 

 

Tabla 6. Malformación renal y alteración en la PA 

No de pacientes  Tipo de malformación 

renal 

Alteración en PA 

3 (37%) Riñón en Herradura Normal 

1 (12,5%) Dilatación pielocalicial Normal 

1 (12,5%) Hidronefrosis PreHTA 

1 (12,5%) Riñón multiquístico HTA2 

1 (12,5%) Riñón multiquístico con 

doble sistema colector 

Pre HTA 

1 (12,5%) Riñón único e hidronefrosis HTA 2 

Como se puede apreciar la hidronefrosis y el riñón multiquístico están más asociados a 

la presencia de HTA. 

 

 

 



Tabla 7 . Malformación cardiovascular y alteración en la PA 

No de pacientes Malformación CV Alteración en PA 

1 CoAo+ VA bicúspide+ estenosis leve HTA1 

1 Cayado de Ao tortuoso+ VA 

bicúspide 

Pre HTA 

1 Normal 

1 PreHTA 

1 

Estenosis VA leve 

HTA1 

1 Estenosis VA severa + VA bicúspide Normal 

1  DVAP supracardiaco PreHTA 

1 Displasia VM minima HTA 1 

1 Displasia VM mínima + VA 

bicúspide 

Normal 

    

Tabla 8. Cariotipo e IRC 

No de pacientes (%) Cariotipo Grado de IRC 

1 (5,3%) Normal 

4 (21%) IRC1 

1 (5,3%) IRC2 

1 (5,3%) 

Monosomía 

IRC5 

2 (10,5%) Deleción parcial Normal 

1 (5,3%) Isocromosoma IRC1 

4 (21%) Normal 

3 (15,7%) IRC1 

1 (5,3%) IRC2 

1 (5,3%) 

Mosaico 

RN 

Las pacientes con alteraciones en mosaico y monosomía presentan mayor frecuencia de 

alguna alteración de la TFG y en el patrón de monosomía se encontró una paciente con 

mayor grado de avance de la IRC.      



Tabla 9. Cariotipo y Malformación Renal 

No de pacientes (%) Cariotipo Malformaciones Renales ó 

urinarias 

2 (10,5%) RH 

1 (5,3%) RU+H 

1 (5,3%) RM+DSC  

1 (5,3%) DP 

1 (5,3%) H 

1 (5,3%) 

 

Monosomía 

Normal 

2 (10,5%) Deleción parcial Normal 

1 (5.3%) Isocromosoma Normal 

7 (36,8%) Normal 

1 (5,3%) RH 

1 (5,3%) 

 

Mosaico 
RM 

En la anterior tabla se observa que la monosomía se asocia a mayor presencia de 

malformaciones de riñón y vías urinarias y luego en menor medida el patrón mosaico. 

Las deleciones parciales y el isocromosoma no mostraron alteraciones renales o 

urinarias.   

Tabla 10 . Cariotipo y malformación cardiovascular. 

No de pacientes 

(%) 
Cariotipo Malformación Cardiovascular 

3 (15,7%) Normal 

1 (5,3%) Cayado de aorta tortuoso + VA bicúspide 

1 (5.3%) DVAP supracardiaco 

1 (5,3%) Estenosis VA leve 

1 (5,3%) 

 

Monosomía 

Estenosis VA severa + VA bicúspide 

1(5,3%) Normal 

1(5,3%) 

Deleción parcial 

Displasia mínima de VM 

1(5,3%) Isocromosoma  Normal 

5 (26,3%)  Normal 



2 (10,5%) Estenosis VA leve 

1(5,3%) Displasia mínima de VM + VA bicúspide 

1 CoAo+VA bicúspide+ estenosis leve 

Tabla 11. Cariotipo y alteración en la PA  

No de pacientes Cariotipo Alteración en PA 

3  Normal 

2 Pre HTA 

1 HTA1 

1 

 

Monosomía 

HTA2 

1 Normal 

1 

Deleción parcial 

HTA1 

1 Isocromosoma Normal 

5 Normal 

2 Pre HTA 

1 HTA 1 

1  

 

Mosaico 

HTA2 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



DISCUSION 

Al revisar los patrones cromosómicos, la monosomía (31,8%)  en primer lugar, seguida 

del mosaicismo(10,5%) se asociaron a malformaciones renales y de vías urinarias,  las 

deleciones parciales y el isocromosoma no mostraron alteraciones a este nivel. Además 

en este estudio predominaron las alteraciones estructurales tanto en las monosomías 

como en los mosaicismo, lo cual diverge de lo descrito en la literatura donde describen 

predominio de alteraciones estructurales  en las monosomías mientras que los 

mosaicismos se asocian más con alteraciones del sistema colector (45,62). En cuanto a 

compromiso funcional, tanto las monosomías como los mosaicismos e isocromosomas 

demostraron compromiso  en orden descendente. Por otro lado las dos pacientes con 

deleción no presentaron alteración funcional renal. Teniendo en cuenta que en la 

población general (estudios en adultos) las malformaciones renales predisponen a 

compromiso funcional renal (6,34) era de esperarse este resultado, sin embargo se 

necesitan más estudios en población con ST para evaluar este comportamiento. 

El hallazgo de alteraciones de la función renal en el 57.8%  es considerable, y aún más 

teniendo en cuenta que no hay estudios en ST  al respecto. 

 En general la proporción de malformaciones renales encontradas en esta población 

(42.1%) concuerda con la descrita mundialmente (30-70%) (1-5). Dentro de ellas, la 

malformación única fue la más frecuente (75% de los casos), sin embargo los estudios 

no discriminan entre malformaciones únicas y múltiples. De las malformaciones únicas 

identificadas en este estudio, el riñón en herradura correspondió a la mitad de los casos, 

mientras que en la literatura describen que predominan las anomalías del sistema 

colector con el 20% (36). 

Las pacientes con riñón en herradura y dilatación pielocalicial no mostraron alteración 

en la presión arterial, mientras que las pacientes con hidronefrosis y riñón multiquístico 

demostraron mayor compromiso  (50% de los casos), lo cual se encuentra por debajo de 

las proporciones descritas en la literatura con un 90% de pacientes hipertensas sin 

alteración anatómica (32).  

Al evaluar la asociación de alteración de presión arterial con IRC, el 50% de las 

pacientes con malformación renal y el 63%  de las pacientes con algún grado de IRC  



resultaron hipertensas, siendo mayor  el grado de hipertensión cuanto mayor era el 

grado de insuficiencia renal.  

Al tener en cuenta además los hallazgos cardiacos el 47.3% de las pacientes tenían 

alguna malformación cardiovascular, siendo la VA bicúspide la más frecuente  (44,4%) 

y luego la estenosis aórtica (33,3%), seguida de la displasia de VM (22,2%) y la 

coartación de aorta (11%) entre los casos examinados. Estos datos concuerdan con la 

literatura en el sentido que  en el sentido que entre un 40 a 70% tienen malformaciones 

cardiovasculares (11) correspondientes en orden de mayor a menor frecuencia VA 

bicúspide (16-30%), compromiso aórtico (28%),CoAo (11-28%), DVAP (12-13%) 

39,65). 

En cuanto a las alteraciones en la presión arterial (47.3%),  está dentro de las cifras 

publicadas en los estudios existentes (30-50%) y al parecer con predominio de 

alteraciones cardiovasculares de base (7,8,12,13). Este es un factor de riesgo más para 

comprometer la función renal a largo plazo en el que habría que determinar con otro 

tipo de estudios si se presenta tempranamente como causa del deterioro de estos 

pacientes o si es consecuencia del compromiso renal avanzado. El 66% de estas 

pacientes con ST con malformación cardiovascular,  presentan algún grado de 

hipertensión arterial, lo cual estaría por encima de lo publicado en la literatura en cuanto 

a poblaciones con ST sobre las cuales refieren la hipertensión se halla independiente de 

las malformaciones anatómicas.  

Así mismo es alta la proporción de pacientes halladas con cifras de prehipertensión 

arterial (21%) generando inquietud en cuanto a qué se puede lograr en prevención y 

diagnóstico temprano de prehipertensión arterial e hipertensión arterial en este grupo 

poblacional. Ello despierta reflexiones en torno a la indicación de seguimiento 

programado de la función renal y la tensión arterial dentro de los protocolos de manejo 

clínico en Síndrome de Turner. También se sugiere por estos resultados la posibilidad 

de hacer diagnóstico prenatal intentando encontrar asociación con el tipo de alteración 

cromosómica encontrada para así poder determinar el riesgo de las pacientes para 

padecer IRC ó HTA.  Se deberán realizar estudios con mayor base poblacional que 

permitan corroborar esta hipótesis. 



Se encontró mayor frecuencia de malformaciones cardiovasculares en los grupos con  

HTA (66%) cuya interpretación requeriría más estudios en población con ST. 

Igualmente  se encontró  mayor frecuencia de malformaciones cardiovasculares entre  

dos grupos de alteraciones cromosómicas: en el 57,1% de las pacientes con monosomía 

y el 44,4% de las pacientes con mosaicismo, en la misma proporción en que tenían 

compromiso de la presión arterial. Desafortunadamente no se cuenta con estudios 

similares para evaluar esta relación. 

Dada la asociación de ST y HTA aún sin malformación renal (10.5%) o cardiovascular 

(10.5)% en este estudio y con respecto a las publicadas (30-50%) (8,12,13) esta se 

constituye en otra área con gran incertidumbre y a tener  en cuenta  para ser vigilada en 

este grupo poblacional; es decir que no se debe bajar la guardia a pesar de que no exista 

malformación renal. 

Llama especial atención la existencia de 15 mutaciones en el cromosoma X que se 

asocian ya sea con algún grado de displasia o alteración como nefrocalcinosis, 

nefrolitiasis o cáncer renal, y la alta asociación entre malformación renal e IRC (42.1%) 

en pacientes con ST encontrados en este estudio a pesar del pequeño tamaño de la 

muestra, que ameritaría ser comparado con otros estudios en otras poblaciones con ST, 

con los cuales no se cuenta. 

Hay que mencionar que la FCI es un centro de referencia para el manejo de pacientes 

con ST,  la cual cuenta con la especialidad de endocrinología de adultos y pediátrica, 

facilitando la recolección del tamaño de la muestra. Sin embargo no todas las pacientes 

tenían seguimiento por nefrología y genética por diversas razones (no lo cumplieron las 

pacientes, se encontraron historias incompletas y a algunos de los pacientes se les pudo 

haber realizado el seguimiento en otra institución), lo cual podría modificar los 

resultados aquí presentados. De igual forma no todas las pacientes que estaban en 

seguimiento por nefrología tenían los resultados de los estudios solicitados por esta 

especialidad, a pesar de estar solicitados  y permanecer en control en esta institución. 

 En cuanto a las cifras de la presión arterial, se puede mencionar que pueden tener sesgo 

de medición única y muchas veces no realizada en condición basal óptima, mientras que 

en los estudios  publicados de pacientes con ST, se han registrado comportamientos de 

tensión arterial  a lo largo de 24 horas (7, 28-32 ;  aún así, alertan en cuanto a la 



necesidad de estandarizar y vigilar la adecuada toma de tensión arterial en nuestras 

pacientes y evaluar que tan adecuada es la tensión obtenida según la talla y la edad.  

Todos estos sesgos no controlados identificados durante la realización de este estudio, 

limitan su intrepretación, limitan el tamaño final de la muestra y  el poder de los 

resultados. Sin embargo, los datos obtenidos, constituyen una alarma para optimizar el 

manejo de estas pacientes por medio de la inclusión en los protocolos de seguimiento, 

de una medición de creatinina, nitrógeno ureico, sedimento urinario (hematuria, 

proteinuria) y presión arterial  con repetición regular según la condición de cada 

paciente. 

 Esto permitiría  desarrollar un nuevo estudio prospectivo para una mejor interpretación, 

determinar su temporalidad  y la aplicabilidad de los resultados para poder llegar a 

mejorar la intervención al respecto.  

Además se podría insistir ante las agencias responsables de la salud pública, sobre la 

importante de tener en cuenta  la IRC y la HTA como  comorbilidades en estas 

pacientes. Así mismo, la necesidad de relacionar el cariotipo con estas alteraciones.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



CONCLUSIONES 

 

• Las pacientes con monosomía y el mosaicismo se caracterizaron por tener más y 

mayores malformaciones renales, mayor grado de IRC y más frecuencia de 

HTA. 

• Una alta proporción de pacientes tuvieron algún grado de IRC (57,8%). 

• El 63% de las pacientes con IRC tenían alteración en la presión arterial, siendo 

más severa cuanto mayor era el grado de IRC. 

• Existe un importante porcentaje de pacientes con ST con prehipertensión y otro 

importante grupo que presentan HTA a pesar de no presentar malformación 

anatómica. 

• La frecuencia de  malformaciones renales  en la población  con Turner en FCI 

(42.1%) es  similar a la reportada en literatura mundial 30-70%.  Existe además 

compromiso funcional renal un poco más de la mitad de los pacientes. 

• De acuerdo con el tipo específico de malformación renal, la más frecuente fue el 

riñón en herradura así como hay  mayor presencia de HTA en los casos de riñon 

único y el multiquístico.  

• El 47.3% de las pacientes tenían alguna malformación cardiovascular, siendo la 

VA bicúspide la más frecuente  (21%) que se encontró predominantemente 

acompañada de estenosis VA. 

 

Se requieren estudios de mayor impacto, analíticos, de cohortes  prospectivas, que  

permitan  realizar recomendaciones  en el manejo y seguimiento  de estos pacientes.  De 

todas formas se han dejado recomendaciones importantes que pueden ser tenidas en 

cuenta en el área de salud pública respecto a protocolos de diagnóstico y prevención 

primaria y secundaria que deberán soportarse mejor en tales trabajos a realizar a futuro. 
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ANEXO No. 1 

IDENTIFICACION 

NOMBRE 

APELLIDO 

FECHA DE NACIMIENTO 

HISTORIA CLINICA 

1. EDAD: Años (edad de diagnóstico de Turner)  

2. Cariotipo:    CUAL  

1. 45X  

2. DELECION PARCIAL 

3. ISOCROMOSOMA 

4. ANILLO 

5. MOSAICISMO   

3. INTERCONSULTA CON NEFROPEDIATRIA              NO   SI 

4. FUE REALIZADO ESTUDIO EN BUSCA DE MALFORMACION RENAL   

                 NO   SI  

5. FUE SOLICITADO ESTUDIO PARA MALFORMACION RENAL Y NO 

FUE REALIZADO _  

6. MALFORMACION RENAL     NO     SI     CUAL  

1. RIÑON EN HERRADURA  

2. RIÑON UNICO  

3. PILECTASIA  

4. HIDRONEFROSIS  

5. RIÑON MULTIQUISTICO  

6. PTOSIS RENAL  

7. DOBLE SISTEMA COLECTOR  

8. HIPERTROFIA RENAL 

COMPENSATORIA  

9. EXCLUSION FUNCIONAL  

10. REFLUJO VESICO URETERAL  

11. ROTACION RENAL  

12. OTRO____________  



7. INFECCION URINARIA           NO     SI      

1. UNICA  

2. RECURRENTE  

3. COMPROMISO SISTEMICO      NO    SI  

4. RECIBIO PROFILAXIS ANTIBIOTICA    NO    SI 

8. FUERON SOLICITADOS ESTUDIOS DE FUNCION RENAL   NO    SI 

9. FUERON SOLICITADOS ESTUDIOS DE FUNCION RENAL PERO NO 

FUERON REALIZADOS_  

10. TIENE ESTUDIO DE FUNCION RENAL    SI  NO  

1. ALTERADA / VALOR 

2. NORMAL /VALOR  

11. TIENE ESTUDIO EN BUSCA DE MALFORMACION CARDIACA   NO   SI  

12. TIENE MALFORMACION CARDIOVASCULAR  NO   SI  

1. COARTACION DE AORTA  

2. OTRO_____________  

13. HIPERTENSION ARTERIAL      NO    SI  

a. PREHTA  

b. GRADO1 

c. GRADO2  

 

 


