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RESUMEN

Introduccidn. El sindrome de Turner (ST) es una condicién ge-
nética que se presenta en mujeres por la ausencia parcial o total
de un cromosoma X El objetivo de este documento es describir en
un grupo selecto de pacientes con ST, la comorbilidad asociada a
esta entidad, las dificultades del diagnéstico y algunos aspectos
del entorno social de estas nifias.

Métodos. Los datos analizados fueron obtenidos de integrantes
de la Asociacion de Sindrome de Turner de México A.C. Se reali-
z6 un cuestionario, mediciones antropométricas y pruebas de la-
boratorio para explorar comorbilidades, asi como la problematica
diagnostica y social.

Resultados. Se revelaron un diagndstico tardio y un seguimien-
to inadecuado de las pacientes, que no permite la deteccion de
comorbilidades, con menoscabo en la calidad de vida y falta de
integracion social de quienes nacen con este sindrome.
Conclusiones. Es necesario fortalecer la educacion continua de
médicos de primer contacto y de la poblacion general para reali-
zar un diagnéstico temprano, y proveer un tratamiento oportuno
y seguimiento de calidad a las personas con esta patologia. De
igual manera se requiere generar alianzas interinstitucionales y
de las organizaciones gubernamentales con el proposito de dis-
minuir dificultades sociales que se presentan en quienes padecen
ST.

Palabras clave: sindrome de Turner, comorbilidades, diagnostico,
seguimiento, tratamiento.

ABSTRACT

Background. Turner syndrome (TS) is a condition that presents in
females with partial or total absence of the X chromosome. The aim
of this article is to describe, in a select group of patients with Turner
syndrome, comorbidity associated with this entity, diagnostic diffi-
culties and some aspects related to the social environment of these
patients. Analyzed data were obtained from members of the Turner
Syndrome Association of Mexico AC.

Methods. A questionnaire was administered and anthropometric
measurements and laboratory studies were performed to explore
comorbidities as well as diagnostic and social problems presented
in these patients.

Results. There was a delayed diagnosis and inadequate follow-up
of these patients with poor detection of comorbidities and a prob-
able lack of social integration of those females born with this syn-
drome.

Conclusions. We need to continuously educate the medical com-
munity in regard to early detection and referral of these patients,
both in the primary care setting as well as in the community, and
also to implement strategies to improve social performance of those
with Turner syndrome.

Key words: Turner syndrome, comorbidities, diagnosis, monitoring,
medical treatment.
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INTRODUCCION

El sindrome de Turner (ST) es una condicién que se pre-
senta en mujeres con ausencia parcial o total de un cromo-
soma X. Se estima que ocurre en 1 de cada 2500 a 3000
recién nacidas vivas. Sin embargo, 99% de los casos de
ST con cariotipo 45, X0 terminan en aborto espontaneo.'-

El ST es una alteracion genética que puede acom-
pafiarse de comorbilidades, como las malformaciones
cardiovasculares, las cuales se han reportado con una
frecuencia de 17 a 45% sin una correlacion clara del feno-
tipo-genotipo. La valvula aortica bicuspide y la coartacion
de aorta son las afecciones mas comunes. Las pacientes
con alguna de estas alteraciones tienen mayor riesgo de
presentar dilatacion progresiva de la raiz de la aorta.>10
Existe también mayor incidencia de otras comorbilidades
que, de no detectarse a tiempo, disminuyen la calidad de
vida de las pequefias y sus familias. Entre estas destacan
la obesidad (30%), hipertension arterial (50%), intoleran-
cia a la glucosa (15-50%), diabetes mellitus tipo 2 (10%),
enfermedades autoinmunes como el hipotiroidismo (15-
30%), alopecia (5%), vitiligo (5%), psoriasis (<5%) y ar-
tritis reumatoide juvenil (<5%). Otras mas incluyen otitis
media recurrente (90%), malformaciones renales (40%),
sordera neurosensorial (27%), estrabismo (18%), ptosis
(13%), escoliosis (10%), enfermedad celiaca (2-10%),
gonadoblastoma (7%) cuando existen secuencias del cro-
mosoma Y (se puede evitar con gonadectomia profilacti-
ca). Se desconoce el riesgo de desarrollar cancer de colon,
aunque se ha reportado una mayor incidencia de casos en
pacientes con ST. Asi mismo, se ha reporta que de 50 a
80% de estas pacientes tendran osteopenia, osteoporosis
y fracturas a edades tempranas. Afortunadamente, la tera-
pia de reemplazo hormonal y el tratamiento con hormona
de crecimiento recombinante mejoran la densidad de la
masa 6sea.>>811-20

En cuanto al ambito psicosocial, las personas con ST
tienen inteligencia normal (IQ 90). Sin embargo, tienen
dificultades psicomotoras y sociales, en la lectura, la per-
cepcion espacial, la integracion viso-motora, las matema-
ticas y la memoria. También pueden presentar hiperactivi-
dad, inmadurez, ansiedad y depresion.?!

El diagnostico es dificil de establecer ya que el médico
no siempre reconoce el cuadro clinico a edades tempranas,
y al detectarlo no busca intencionadamente las comorbili-
dades asociadas.

El objetivo de este articulo fue conocer en un grupo
selecto de pacientes con ST las comorbilidades asociadas,
las dificultades del diagnéstico y algunos aspectos relacio-
nados con el entorno social de estas nifias.

METODOS
Poblacion

Se incluyeron pacientes con ST que pertenecian a la
Asociacion de Sindrome de Turner de México A.C., y
que aceptaron participar en el estudio. Se excluyeron
los pacientes que no tenian completo el cuestionario, la
antropometria o los estudios de laboratorio planeados
para este proyecto. Este estudio se realizd durante el
mes de noviembre del 2011 por el personal del Centro
Nacional para la Salud de la Infancia y la Adolescencia
(CeNSIA).

La muestra de pacientes fue intencional. Se realizo
una convocatoria a las 300 integrantes de la Asociacion
de Sindrome de Turner de México A.C. para participar en
el estudio. De ellas, aceptaron participar 45 nifias y mu-
jeres de edades entre 2 y 42 afios provenientes de nueve
estados de la zona centro del pais. Los tutores de las nifias
menores de 18 afios y las mujeres con ST mayores de 18
afios firmaron una carta de consentimiento informado para
participar en el estudio.

Diseno del estudio

Se realizé un estudio de tipo transversal y descriptivo, y
consistio en una encuesta, mediciones antropométricas y
estudios de laboratorio.

Dos médicos, previamente capacitados, aplicaron un
cuestionario exploratorio con preguntas cerradas concer-
nientes a las areas sociodemografica y psicosocial: ante-
cedentes de escolaridad, edad al diagndstico del ST, ca-
racteristicas que llevaron al diagndstico, comorbilidades
asociadas diagnosticadas previamente por médicos espe-
cialistas en el seguimiento de su patologia y tratamiento
médico establecido.

Un médico capacitado realizé la somatometria en cada
participante. El peso se midio en kilogramos, con el pa-
ciente en el centro de una bascula, con ropa ligera y sin
zapatos. La estatura, con el paciente de pie y de espalda a
un estadimetro independiente de la bascula. Para las nifias
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con talla menor de un metro, se midio la longitud, en cen-
timetros, de la persona acostada en una superficie firme y
plana, con un infantémetro. La circunferencia de la cintura
se midié de pie y con los brazos levantados en posicion
horizontal, a la mitad de la distancia entre el borde infe-
rior de la ultima costilla y el borde superior de la cresta
iliaca, en exhalacion. De acuerdo con el sexo y la edad,
se calcularon los percentiles con las tablas de NHANES
I11.22 El indice de masa corporal (IMC) fue calculado con
la formula de Quetelet (kg/m?).23

Los estudios de laboratorio se realizaron con ayuno de
12 horas. Se determinaron los niveles de glucosa, insulina,
colesterol total, fraccion HDL (lipoproteina de alta densi-
dad), LDL (lipoproteina de baja densidad), y triglicéridos,
mediante un método semiautomatizado de peroxidasa (Di-
mension, Siemens), asi como pruebas de funcion tiroidea
por el método de quimioluminiscencia.

Definiciones operacionales. Para clasificar el so-
brepeso y la obesidad con el IMC, se utilizaron las
tablas de la CDC (Centers for Disease Control and
Prevention) de acuerdo con la edad y el sexo.?* Para
nifias de 2 a 18 afios, el sobrepeso se definid6 como
IMC =al percentil 85 y la obesidad como IMC =al
percentil 95. Para el grupo de >18 afios, se definieron
sobrepeso como IMC =25 y obesidad con IMC =30,
de acuerdo con los criterios de la Organizacion Mun-
dial de la Salud.?

En el grupo de <18 afios, se definiéo como sindrome
metabdlico a la presencia de tres de los siguientes crite-
rios: circunferencia de cintura =al percentil 90, glucosa
en ayuno =100 mg/dL, presion arterial =al percentil
90 de acuerdo con la talla, colesterol HDL =al percentil
5 de acuerdo con las tablas de NHANES III y triglicé-
ridos = a la percentil 90 de acuerdo con las tablas de
NHANES II1.2%?7 Para el grupo de >18 afios se utilizaron
los criterios de la Federacion Internacional de Diabetes
(IFD), los cuales definen como sindrome metabodlico
cuando la circunferencia de cintura =80 cm mas dos de
los siguientes criterios: triglicéridos =150 mg/dL, co-
lesterol HDL <50 mg/dL, tension arterial = 130/85 mm
Hg, glucosa en ayuno =100 mg/dL.?

La estimacion de la sensibilidad a la insulina se rea-
lizé por el modelo HOMA-IR, para el que se empled la
siguiente formula:

HOMA = [Insulina (mU/mL) x glucosa (mmol/L)]/ 22.5

Se considero resistencia a la insulina un valor de HO-
MA-IR =2.53 en nifias y adolescentes, y un valor =2.64
para la poblacion adulta.?®

Analisis estadistico. Para fines del analisis, se dividid
el total de las participantes en dos grupos: menores de 18
afios (n =26) y mayores de 18 afios (n =19). Se utiliz6
estadistica descriptiva para frecuencias, medias, minimos,
maximos, medianas y rangos.

RESULTADOS

Se incluyeron 45 pacientes de 2 a 42 afios, las cuales se dis-
tribuyeron de acuerdo con los rangos de edad (Cuadro 1).

Las participantes incluidas en el estudio provenian,
en su mayoria, de la zona centro-sur del pais, especifica-
mente del D.F., 48.9% (23/47); Estado de México, 31.9%
(15/47); Puebla, 6.4% (3/47); y una de cada estado que se
menciona a continuacién: Campeche, Coahuila, Guerrero,
Hidalgo, Tlaxcala y Tamaulipas.

Para su anaélisis, los resultados se dividieron en dos
partes. La primera es la parte de historia personal, a la que
se nombr6 autoevaluacion (referida por los familiares de
las participantes y ellas mismas en el cuestionario aplica-
do). La segunda parte, llamada observacional, se refiere a
las mediciones antropométricas y a los resultados de labo-
ratorio a cargo del equipo de trabajo.

Autoevaluacion

Area sociodemogréfica. De las participantes >6 afios, 3/43
(7%) no tuvieron estudios. En el grupo de 13 a 17 afios
ninguna reprobo6 algun afio escolar, pero 3/16 (18.7%) to-
maron clases de regularizacion. Dentro del grupo de ma-
yores de 18 afos, 5/19 (26.3%) reprobaron un afio escolar
y 6/19 (31.57%) tomaron clases de regularizacion. Fue in-
teresante notar que 5/12 (41.6%) de las mujeres mayores
de 25 afios terminaron una licenciatura.

Cuadro 1. Distribucion de la poblacion por rango de edad

Rango de edad n=45 %

< 2 afios 2 44
6-12 afios 8 17.8
13-17 afios 16 35.6
> 18 afios 19 42.2
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A partir de los 6 aflos de edad, el ausentismo escolar y
laboral se reportd en 22/43 (51.1%) participantes en los 3
meses previos a la realizacion del cuestionario. La mediana
del nimero de veces que se ausentaron fue de 4, con un
rango de 1 a 24 veces. La causa mas comun de ausentismo
reportado fue por necesidad de atencion médica, en 46.7%.

Esfera psicosocial. E1 100% (n =19) de la poblacion
mayor de 18 afios se encontrd soltera. Mas atn, solamente
4 de las 27 mujeres mayores de 14 afios refirieron haber
tenido novio, y solo 2 de 12 participantes mayores de 20
afios tuvieron vida sexual activa.

La mayoria de las participantes, [26/45 (57.8%)] res-
pondieron que han sido objeto de burla de compaifieros de
trabajo, de escuela o de familiares; 7/45 (15.5%) refirieron
sentirse insatisfechas con su vida y, a pesar de esto, 60%
(27/45) no busco apoyo en un grupo de ayuda.

Datos clinicos. La edad mas frecuente en la que se rea-
liz6 el diagndstico fue entre los 6 y 12 afios de edad (Cua-
dro 2). Es importante mencionar que solamente el 50% de
la poblacion fue diagnosticado durante los primeros 5 afios
de vida. Fue preocupante encontrar que una participante
fue diagnosticada hasta la edad de 21 afios. En mas de 80%
de los casos, el médico que realiz6 el diagndstico fue un
especialista. La talla baja fue el signo que con mayor fre-
cuencia motivo la busqueda de atencion médica y orientd
al diagnostico. En 8/45 participantes el diagnostico se rea-

Cuadro 2. Datos del diagnéstico de las participantes

Edad al diagndstico N %
Neonatos 8 17.8
1 mes a 2 afios 9 20.0
3 abafios 5 1.1
6 a 12 afios 16 35.6
13 a 18 afios 6 13.3
> 18 afios 1 2.2
Personal médico que realiz6 el diagnéstico
Pediatra 7 15.6
Médico General 1 2.2
Endocrindlogo 17 37.8
Genetista 19 42.2
Ortopedista 1 22
Signo detectado por los padres*
Talla baja 25 55.6
Falta de desarrollo sexual 2 44
Crecimiento lento 1 2.2
Linfedema 7 15.6
Afectacion cardiaca 2 44

*No suma 45, ya que en 8 casos la sospecha fue realizada por un médico

liz6 por sospecha del médico tratante, ya que los padres no
se habian percatado de ningun signo de la enfermedad. Fue
de interés que 12 participantes presentaron linfedema, pero
solo en siete casos este signo llevo al diagndstico.
Comorbilidades. Las cardiopatias que con mayor fre-
cuencia se presentaron fueron coartacion de aorta, en 7/45
(15.6%) pacientes y aorta bicuspide, en 4/45 (8.9%). En el
momento de la evaluacion, todas las participantes negaron
tener hipertension arterial y 3 de 45 participantes reporta-
ron dislipidemia, con promedio de aparicion a los 9 afios
de edad. De las enfermedades endocrinas, 4/45 mujeres
reportaron tener hipotiroidismo y 3/45 hipertiroidismo; la
media de edad al diagnodstico de estas enfermedades fue
a los 12 y 11 aflos, respectivamente. Se reportaron otras
comorbilidades (Cuadro 3). Llamo la atencion que un por-
centaje alto de las pacientes reportaron problemas de défi-
cit de atencion y alteraciones del estado de animo.
Manejo médico y seguimiento. En relacion con el se-
guimiento, se encontr6 que 22/45 (48.9%) participantes
eran derechohabientes de alguna institucion de salud; el
resto eran atendidas por otras dependencias. Dos pacientes
abandonaron su seguimiento (Cuadro 4). En la poblacion
total, se refirié un gasto mensual promedio para medica-

Cuadro 3. Comorbilidades presentadas en pacientes con sindrome de
Turner

Comorbilidad n %
Multiples nevos 22 48.9
Linfedema 12 26.7
Cardiopatias congénitas 1 244
Escoliosis 1 24.4
Malformaciones renales 8 17.8
Caida de cabello 7 15.6
Hipotiroidismo 4 8.9
Cicatriz queloide 4 8.9
Dermatitis seborreica 4 8.9
Micrognatia 4 8.9
Hipertiroidismo 3 6.6
Dislipidemia 3 6.6
Ptosis 2 44
Dermatitis atdpica 2 4.4
Acidosis tubular renal 1 2.2
Hipertensién arterial 0 0
Alteraciones psicosociales
Déficit de atencién e hiperactividad 18 40.0
Alteracion de la memoria 15 33.3
Ansiedad 1 244
Depresion 9 20.0
Alteracion de la coordinacién motora 7 15.6
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mentos relacionados con su atencion de $1,241.67 MXN
(sin incluir el costo de la hormona de crecimiento).

El seguimiento de estas niflas y mujeres por un equi-
po multidisciplinario es importante, y en sus respectivas
instituciones han sido valoradas, al menos en 85%, por
los servicios de endocrinologia, genética y cardiologia;
en mas de 50%, por el servicio de odontologia, ortopedia,
dermatologia, oftalmologia, psicologia y nutricion; y en
menos de la mitad de los casos han sido valorados por
psiquiatria, otorrinolaringologia, audiologia y terapia del
lenguaje.

La mayoria de las participantes [33/45 (73.3%)] reci-
bi6 hormona de crecimiento en alglin momento de su vida.
La mediana de edad del inicio del tratamiento fue a los 8
afios y el promedio de duracion fue de un afio ocho meses.
No se pudo conocer el efecto que la hormona de creci-
miento tuvo en la talla de las pacientes ya que este dato
no se exploro en el estudio. En el grupo de mayores a 14
afios, 19/27 mujeres (70.3%) recibieron terapia hormonal
de remplazo con estrogenos a una edad media de inicio
de 14 afios. Menos de la mitad de las participantes [19/45
(42.2%)] menciono haber recibido suplemento de calcio y
solamente 7/45 (15.6%) recibieron vitamina D.

Cuadro 4. Dependencias donde se les da seguimiento a las participantes.

Dependencia que lleva el seguimiento

de las participantes (n=45) n %

Instituto Mexicano del Seguro Social (IMSS) 19 42.2
Hospital General de México (HGM) 8 17.8
Hospital Infantil de México Federico Gémez (HIM) 7 15.6

Instituto de Seguridad y Servicios Sociales de los

Trabajadores del Estado (ISSSTE) 3 6.7
Instituto Nacional de Pediatria (INP) 3 6.7
Particular 3 6.7
Ninguno 2 4.4

Observacional

Antropometria. La mediana de talla observada en las >18
afios (n =19) fue de 142 cm, ubicada entre los percentiles
5y 10 de las graficas de talla de ST (rango de 129 a 153
cm). En el grupo de 6 a 12 afios (n =8), la mediana de talla
se encontr6 en el percentil 25 de las graficas de talla de ST;
la del grupo de edad de 13 a 17 aflos (n =16), entre los per-
centiles 25 y 50 de las mismas graficas. Sorpresivamente,
no se encontraron diferencias entre la mediana del percen-
til de talla para las que recibieron hormona de crecimiento
por, al menos, 2 afios (n =19) y las que no la recibieron (n
=13) (mediana en el percentil 25 para la grafica de talla
de ST para ambos grupos; datos crudos no presentados).

Al analizar todos los grupos de estudio de < 18 afios,
se encontrd que 8/26 (30.7%) participantes presentaron
sobrepeso y obesidad, mientras que para las >18 afios la
proporcion fue mayor [12/19 (63.15%)] (Cuadro 5).

Comorbilidades. De las comorbilidades detectadas en
este grupo de pacientes, sobresale que mas de un tercio de
las <18 afios tuvieron resistencia a la insulina. Aunque en
menor proporcion, esta comorbilidad también fue consi-
derable en la poblacion adulta. La dislipidemia se presento
en una alta proporcion de estas pacientes (Cuadro 6).

Las cuatro personas diagnosticadas previamente con
hipotiroidismo se encontraron con buen control de la fun-
cion tiroidea; sin embargo, es importante mencionar que
se identificaron 9 personas mas con hipotiroidismo subcli-
nico, 2/26 de las <18 afios y 7/19 del grupo de >18 afios.
Esto representa 20% de la poblacion total estudiada.

DISCUSION

El ST es una de las cromosomopatias mas frecuentes en
la practica clinica. Este trastorno tiene un alto indice de
morbilidad en todos los grupos de edad. Requiere de un

Cuadro 5. Distribucion del indice de masa corporal (IMC) de acuerdo con la edad

Clasificacion IMC

Edad del grupo (afos) Normal (n) % Sobrepeso (n) % Obesidad (n) %
2(n=2) 2 100.00 0 0 0 0
6-12(n=8) 4 50.00 3 375 1 12.5
13-17 (n = 16) 11 68.75 1 6.25 4 25.00
>18(n=19) 7 36.84 6 31.57 6 31.57
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seguimiento multidisciplinario y es fundamental dar un
enfoque integrado en centros de referencia, con el fin de
mejorar la calidad de vida de las pacientes y prevenir la
mortalidad.

En México se desconoce la prevalencia exacta del ST,
asi como la frecuencia de las comorbilidades que la acom-
pafian. Solo existen reportes aislados relacionados con
este tema. Por esto, se considera que los datos reportados
en este estudio son importantes, ya que se reune informa-
cion de un grupo selecto de niflas y mujeres con ST. En
este grupo que pertenece a la Asociacion de Sindrome de
Turner México A.C., se analizo la comorbilidad asociada
con este sindrome y los aspectos relacionados con el diag-
noéstico del mismo. También se exploraron algunos com-
ponentes del entorno social de las pacientes.

De acuerdo con el cuestionario aplicado, se encontrd
que 100% de la poblacion >18 afios era soltera. Esto con-
trasta con 34.6% reportado en el censo general de pobla-
cién y vivienda 2000 en México.?’ Mas atin, solo 10.5%
de la poblacion >18 afios reportd vida sexual activa, y la
mayoria de las participantes han sido objeto de burla de
los demaés. Esta problematica puede llevarlas a la depre-
sién y a trastornos emocionales.? Es dificil determinar el
origen de lo anterior, pero es importante analizarlo con
detalle y generar estrategias para integrarlas a una vida
social y sexual plena.

Esta documentado que las nifias con ST tienen pro-
blemas de aprendizaje.>?! En este estudio, 1 de cada 4
mujeres de la poblacion >18 afios tuvo un ciclo escolar
reprobado. Segun lo reportado por la Secretaria de Edu-
cacion Publica en el 2004, el porcentaje de reprobacion

Cuadro 6. Comorbilidades observadas en pacientes con sindrome de Turner

en bachillerato era de 31.9%, mientras que a nivel profe-
sional reprobaron 21 de cada 100 mujeres.?® Las nifias y
mujeres con ST tienen un coeficiente intelectual normal;
sin embargo, pueden tener dificultades para el aprendizaje
de las matematicas, la percepcion espacial (por ejemplo
dificultad para leer un mapa) y la coordinacion visual-
motora. Estas dificultades pueden llevarlas a reprobar,*
ademas del alto porcentaje de ausentismo escolar y labo-
ral que presentan, que puede incidir negativamente en su
desempeno académico y podria explicar los hallazgos. Sin
embargo, a pesar de esto, el porcentaje de reprobacion fue
menor que el de la poblacion general en México, segun los
reportes del 2004. De igual forma, sorprenden las observa-
ciones respecto del nivel académico alcanzado, ya que el
41.6% del grupo >25 aflos terminé una licenciatura. Esto
contrasta con el 12.8% reportado a nivel nacional en la
poblacion femenina. Estas diferencias pueden atribuirse
al apoyo intencional que busca la familia de quienes pre-
sentan ST para integrarlas a una vida social y académica,
especialmente aquellas que pertenecen a la Asociacion de
Sindrome de Turner México A.C.%

Como se menciono anteriormente, la mediana de edad
al diagnostico del ST reportada en este estudio fue de 6
afios, aunque en una paciente el diagnostico se realizé has-
ta los 21 afios. Esto indica la falta de reconocimiento de
las caracteristicas del ST por parte del personal de salud
y de la familia, lo cual es muy grave. Segln lo reportado,
en Norte América el promedio de edad del diagnostico de
este sindrome es de 7.7 afios, mientras que Gravholt y co-
laboradores indicaron que en Dinamarca la edad promedio
al diagnostico es de 15 afios.3*3! Esto sugiere que la falta

< 18 afios (n = 26) > 18 afios (n = 19) Total de la poblacion (n = 45)

Comorbilidades n % n % n %

TAS > percentil 90 0 0 3 15.7 3 6.6
TAD > percentil 90 1 3.8 2 10.5 3 6.6
RIS 9 34.6 4 21.0 13 28.8
Colesterol total > percentil 90 o > 200 mg/dI 6 23.0 1 57.8 17 37.7
Glucosa en ayuno alterada 0 0 3 15.7 3 6.6
HDL < percentil 5 0 < 50 mg/dl 2 7.6 7 36.8 9 20.0
Sindrome metabdlico 1 3.8 2 10.5 3 6.6

TAS: tension arterial sistélica; TAD: tension arterial diastélica; RIS: resistencia a la insulina; HDL: fraccion de colesterol HDL.
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de sospecha diagnostica es universal. El médico de primer
contacto debe conocer las principales manifestaciones de
este sindrome para diagnosticarlo y realizar una referencia
oportuna, y asi prevenir complicaciones.

Al identificar los signos que orientaron al diagnostico,
la talla baja fue el signo pivote en la mayoria de los casos.
Por esto, se debe contemplar la posibilidad del diagnosti-
co de ST ante este hallazgo, asi como buscar otros signos
especificos. La talla promedio en la poblacion adulta fue
de 142 cm, semejante a la reportada en varios estudios
que, en general, reportan promedios que oscilan entre de
143 a 146 cm.!">2! En este estudio resultd alarmante el
hecho de que casi la mitad de los casos (5/12) presentaron
linfedema, y a pesar de que este es un signo clasico, no se
consider6 el diagnostico de ST. Segtin reportes de Estados
Unidos y Europa, durante la edad escolar el diagnéstico se
realiza por la presencia de linfedema en 97% de los casos,
y por talla baja en 82%.3! Por lo anterior, es importante
capacitar a los médicos en formacion en la deteccion de la
talla baja, como abordarla y realizar diagnosticos diferen-
ciales, y en reconocer el linfedema como un dato impor-
tante que orienta al diagnostico de ST.

En el Cuadro 7 se muestran las alteraciones clinicas
encontradas en las pacientes con ST, segin la Academia
Americana de Pediatria. Los datos clinicos y comorbili-
dades de las niflas mexicanas de este estudio, en general,
coinciden con lo reportado previamente.

En relacion con la morbilidad, la frecuencia de sobre-
peso y obesidad en la poblacion estudiada fue de 50% en
la edad escolar, 31.25% en las adolescentes y 30% en las
adultas. Al comparar los datos reportados a nivel nacional,
en la Encuesta Nacional de Salud y Nutricion 2012 (EN-
SANUT, 2012), resalta que 26% de los nifios de 5 a 11
afios presentaron sobrepeso y obesidad. En este estudio,
la cifra fue casi el doble en el mismo grupo etario.3? Esto
lleva a contemplar la necesidad de impulsar campaiias de
apoyo para modificar los habitos de ejercicio y nutricion
en estas pacientes.

En este estudio, se encontré hipertension arterial en
21% de las mujeres >18 afios. Esto resulta similar a lo
reportado en varios estudios, con cifras que van de 24 a
40% de las mujeres adultas con ST.®!2 Fue grave observar
que este problema no habia sido detectado previamente,
y resalta la importancia de difundir entre la poblacion la
necesidad de medir la presion arterial de manera rutinaria.
La causa de la hipertension arterial que padecen las per-

sonas con ST es, en su mayoria, esencial. Sin embargo,
se han identificado alteraciones que pueden causar esta
comorbilidad, como malformaciones cardiacas, renales,
la obesidad y alteraciones de la inervacién autondémica.?
Entre las principales morbilidades que este grupo de
pacientes puede desarrollar se encuentra la enfermedad
cardiovascular. Gravholt y colaboradores indicaron que
las mujeres con ST tienen dos veces mas riesgo de desa-
rrollar enfermedad isquémica, comparadas con la pobla-
cién general.!! En la poblacién de estudio de >20 afios,
50% (6/12) tuvo al menos dos factores de riesgo para de-
sarrollar enfermedades cardiovasculares, como hiperten-
sion, resistencia a la insulina o hiperlipidemia. Fue alar-
mante que mas de una de cada 3 nifias <18 aflos presentd
resistencia a la insulina, demostrada bioquimicamente. A
futuro, esto puede asociarse con una mayor incidencia de

Cuadro 7. Alteraciones clinicas en pacientes con ST

Muy frecuentes (> 50%)
«  Déficit del crecimiento
+ Disgenesia gonadal
+ Linfedema de manos y pies
+ Undas hiperconvexas
+ Oidos con rotacion y forma inusual
+ Alteraciones dentales
*  Micrognatia
+ Implantacién baja de cabello
+ Térax ancho con pezones invertidos o hipoplasicos
+  Cubitus valgus
+ Acortamiento del 4° metacarpiano
+ Exostosis de tibia
+ Tendencia a la obesidad
+  Otitis media recurrente
Frecuentes (< 50%)
+ Pérdida auditiva
* Nevos pigmentados
+  Cuello alado
* Anormalidades renales
+ Anormalidades cardiovasculares
+ Hipertension
* Hipotiroidismo
* Intolerancia a la glucosa
+ Dislipidemia
Ocasionales (< 5%)
+ Escoliosis, xifosis , escoliosis
+  Osteoporosis
+ Gonadoblastoma
+ Enfermedad intestinal inflamatoria
+ Cancer de colon
* Neuroblastoma
« Enfermedad hepatica
*  Artritis reumatoide juvenil
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enfermedades cronico-degenerativas, y habla de la impor-
tancia de reconocer y buscar intencionadamente signos
caracteristicos, para disminuir el riesgo cardiovascular
(Cuadro 8).

Fue preocupante notar que se detectaron 9 mujeres
(20%) con hipotiroidismo que desconocian tener dicha
alteracion. En total, se identificé que 28% de la poblacion
estudiada tenia hipotiroidismo, dato que concuerda con
lo reportado en diversas series donde se menciona que
el hipotiroidismo se presenta en 15-39% de las mujeres
con ST.3!718 De acuerdo con algunos investigadores, el
origen de la patologia tiroidea en ST es autoinmune y de
aparicion en las primeras tres décadas de la vida.?! Por lo
anterior, es importante realizar la biisqueda intencionada
de enfermedades enddcrinas y autoinmunes de forma pe-
riodica, como lo resaltan las guias de The Endocrine So-
ciety,> donde se sugiere realizar pruebas de funcion tiroi-
dea anualmente, a partir de los 4 afios de edad (Cuadro 9).

Se exploraron diversos tratamientos, como la adminis-
tracion de la hormona de crecimiento, la terapia sustitutiva
con estrogenos, el aporte de calcio y la administracion de
vitamina D. El porcentaje de quienes recibieron los ulti-

Cuadro 8. Escrutinio al diagndstico de ST en nifias y mujeres adultas

Todos los pacientes
+ Evaluacion cardiovascular por el especialista y ecocardiograma
+ Ultrasonido renal
+ Evaluacién de la audicién por un audiélogo
+ Evaluacién de la escoliosis/xifosis
+ Evaluacién del conocimiento del STy referencia a grupos de
apoyo
+ Evaluacién del crecimiento y desarrollo puberal
De 0 a 4 afios de edad
+ Evaluacion para luxacion de cadera
+ Examen de los ojos por un oftalmélogo pediatrico (si la edad
es > 1 afio)
De 4 a 10 afios de edad
* Pruebas de funcion tiroidea (T4, TSH) y panel para enferme-
dad celiaca (anticuerpos anti-transglutaminasa)
+ Evaluacién educativa y psicosocial
+ Evaluacion de ortodoncia (si la edad es > 7 afios)
> 10 afios de edad
* Pruebas de funcion tiroidea (T4, TSH) y panel para enferme-
dad celiaca (anticuerpos anti-transglutaminasa)
+ Evaluacién educativa y psicosocial
+ Evaluacion de ortodoncia
+ Evaluacién de la funcién ovarica/reemplazo de estrégenos
+ Resonancia magnética de térax en busca de dilatacién adrtica
* Pruebas de funcion hepatica, glucosa en ayuno, lipidos, cito-
metria hematica, creatinina, BUN (nitrégeno ureico en sangre)
+ Densitometria dsea (si es > 18 afios)

mos dos tratamientos fue bajo. Dado el mayor riesgo que
tienen las pacientes con ST para desarrollar osteoporosis,
esta medida deberia de ser implementada en todas ellas.
Hubo una proporcion alta de pacientes con tratamiento
con hormona de crecimiento. Esto pudo deberse a que la
mayoria de la poblacion estudiada era derechohabiente
de alguna institucion de salud. Llamo la atenciéon que no
se encontr6 diferencia significativa en la talla entre quie-
nes la usaron y quienes no, posiblemente por una falta de
constancia en la aplicacion del medicamento, o por otra
razén que no se explord en este estudio. Ademas, el tama-
fio de la muestra evaluada fue pequefio, lo que resulta ain
mas complejo de analizar. El uso de terapia de remplazo
con estrogenos, en general, se inici6 a los 14 afios de edad,
similar al promedio que se refiere en estudios publicados
en Estados Unidos y Europa. El uso de estos farmacos
permite mejorar la salud 6sea y la aparicion de caracteres
sexuales secundarios, entre otros beneficios que mejoran
la calidad de vida.2 En un futuro, seria interesante investi-
gar el efecto del tratamiento con hormona de crecimiento
y terapia sustitutiva en un nimero mayor de participantes,
evaluando las dosis y el apego a tratamiento.

El seguimiento de las personas con ST es multidiscipli-
nario y debe ser dirigido a identificar y tratar oportunamen-
te la amplia gama de comorbilidades que se pueden presen-
tar. Se sugieren las guias de The Endocrine Society para el
cuidado de nifias y mujeres con ST, 2007 (Cuadros 8 y 9).2

Las nifias con ST presentaron una amplia gama de co-
morbilidades complejas. Esto indica la necesidad de es-

Cuadro 9. Seguimiento de las pacientes con ST

Todas las edades

+ Presion arterial, cada afio

+ Evaluacion cardioldgica, cada 5-10 afios.

+ Otorrinolaringologia y audiologia, cada 1 a 5 afios
Nifias < 5 afios

+ Capacidad de socializacién a los 4-5 afios
Edad escolar

* Pruebas de funcién hepatica y de tiroides, anuales

+  Escrutinio para enfermedad celiaca, cada 2-5 afios

* Progreso social y educacional, cada afio

+ Evaluacion dental y de ortodoncia, seguin necesidades
Adolescentes y adultas

+ Glucosa en ayuno y lipidos, anualmente

+ Pruebas de funcién hepatica y de tiroides, anuales

+ Busqueda de enfermedad celiaca, cada 2-5 afios

+ Evaluacion del desarrollo puberal de acuerdo con la edad

y ajustes psicosexuales
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tablecer un tratamiento integrado, para prevenir, detectar
y tratar oportunamente dichas comorbilidades, asi como
para evitar complicaciones.

Es evidente la falta de capacitacion para el reconoci-
miento oportuno de pacientes con ST y de las comorbi-
lidades asociadas, asi como de la identificacion de opor-
tunidades perdidas, por lo que se deberan implementar
estrategias para mejorar su deteccion y diagnostico, asi
como para la integracion de estas niflas y mujeres a la so-
ciedad, y mejorar su calidad de vida.
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