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Definición Sd de Turner 

 

• Trastorno cromosómico por ausencia 

parcial o total de cromosoma X 

(Monosomía X, X0). 

• Determina talla baja, disgenesia 

gonadal y un fenotipo característico.  



• No aumenta riesgo al aumentar edad 

materna. 



Incidencia - Pronóstico  

• 1:2.000-5.000 RN femeninos 

• Solo 0,1% llegan vivos al parto 

(mayoría aborto espontáneo Iº 

trimestre) 

• Mortalidad global de 80-90% hasta el 

término de la gestación 

• Mejor pronóstico mosaicos que 45X0 



• 50-60% X0 

• 5-10% duplicación (isocromosoma) 

del brazo largo de un cromosoma X 

(46,X, i(Xq)) 

• 40-45% mosaicismo 

• Por la disyunción incompleta en la 

gametogénesis o pérdida 

cromosómica en las mitosis iniciales 

del feto. 

 





Diagnóstico prenatal 

• Edema fetal en US 

• Bioquímica: elevación BHCG, estriol 

no conjugado, AFP. 

• Dg genético: cariotipo alterado. 

(cariotipo convencional en sangre 

periférica, conteo de 100 cél por lo 

menos, si normal, pero alta 

sospecha: estudio citogenético en 

segundo tejido, piel, pelo o gónada) 



Hallazgos ecográficos 

• TN aumentada – higroma quístico 11-

14 semanas 

• Hidrotórax y edema subcutáneo de 

tórax 

• Ascitis leve y edema de pared 

abdominal 

• Edema facial 

• Linfangiectasias 

 

 



Higroma quístico 

 





Higroma quístico: 

síndromes asociados: 
• Aarskog. 

• Acondrogénesis tipo II. 

• Aport. 

• Cummings. 

• Cornelia de Lange. 

• Disliquiasis-linfedema. 

• Down T21 

• Edwards T18 

• Familiar. 

• Fryns. 

• Joubert. 

 

• Klinefelter. 

• Kalest. 

• Pterigium múltiple 

fetal. 

• Noonan. 

• Patau T13. 

• Roberts. 

• Smith-Lemli-Optiz. 

• Teratógenos. 

• Tetraploidía. 

• Turner. 

 



Signos cardinales 

• Talla baja. 

• Anomalías leves del centro facial. 

– Frente amplia. 

– Ptosis. 

– Hipertelorismo. 

– Paladar abovedado. 

– Micrognatia. 

– Implantación baja del 
cabello. 

• Estrabismo. 

• Defectos auditivos. 

– Orejas de implantación baja ó 
deformes. 

• Cuello corto y arrugado. 

 

• Tórax en escudo. 

• Anomalías renales (60%). 

• Nevus pigmentados. 

• Linfedemas de manos y pies. 

• Deformación ósea. 

• Hipoplasia ungueal. 

• Amenorrea primaria. (84%). 

– Falta caracteres sexuales 
2rios. 

• Cardiopatía congénita. 
(20%) 

• RN – Resolución 
espontánea. 

– Derrame pericárdico. 

– Derrame pleural. 

– Ascitis. 

 





Cuadro clínico 

• Defectos cardíacos: 
– Válvula aórtica bicúspide. 

– Coartación aórtica. 

– Estenosis valvular aórtica. 

– Prolapso mitral. 

• Talla adulta final 135-150 cms. 

• Insuficiencia ovárica con falta de 
producción de estrógenos, produce 
un retardo en la aparición de 
caracteres sexuales secundarios. 

 



Cuadro clínico 

• Neurológico. 

– No se observa retraso mental 

– CI medio.  Se puede alterar el pensamiento 
perceptivo y espacial. 

– Retraso en adquisición de hitos del lenguaje. 

• Personalidad. 

– Falta de agresividad. 

– Inmadurez. 

– Timidez. 

– Carácter sumiso. 

 



Sospecha al nacer: 

Edema generalizado, linfangiectasia. 



Malformaciones cardíacas 

asociadas 

• Presentes en 22-50%* - 17-45%**, más 

frecuentes en cariotipo 45,X0. 

• Más frecuente: válvula aórtica bicúspide: 

13-34% 

• Coartación aórtica: 4-14% 

• Ambas tienen > riesgo de dilatación 

progresiva de la raíz de la aorta. 

• Predicción por alteración ductus venoso 

ecografía Ier trimestre (flujo ausente o 

reverso) 

 





Comorbilidades   

• HTA (hasta 50%)* 

• Intol glucosa (15-50%) 

• Cardiopatía (17-45%) 

• Malf renales (40%) 

• Obesidad (30%) 

• Enf autoinmunes 

• Hipotiroidismo (15-30%) 

• AR juvenil, psoriasis (<5%) 

• DM 1 

 

 

• DM 2 (10%) 

• Osteoporosis-Osteopenia  

(50-80%) 

• Hipoacusia neurosensorial 

(27%) 

• Gonadoblastoma (7-10%** 

vs 30%)  

• Telangiectasia intestinal 

• Anormalidades de función 

hepática 

 



Manejo 

• Hormona del crecimiento a partir de los 4-6 
años, para regular la baja estatura. 

 

• Terapia cíclica con estrógenos y progesterona 
en la pubertad para desarrollar los caracteres 
secundarios, promover menstruación y evitar 
osteoporosis. 

 

• Infertilidad:  se ha conseguido con éxito la 
reproducción asistida con fertilización in vitro 
con ovocitos de donante en pacientes 
tratadas hormonalmente. 

 



Conclusiones  

• Sd de Turner: una de las 

cromosomopatías más frecuentes, y 

con muchas comorbilidades 

asociadas. 

• Mal pronóstico prenatal vs postnatal 

• Importante diagnóstico prenatal con 

ecografía y ecocardiograma. 

• Sospecha ante signos ecográficos 

cardinales. 
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