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REVISIÓN DE LA LITERATURA 
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RESUMEN ESTRUCTURADO 

Antecedentes y Marco Teórico: El ST (ver glosario, anexo 3, pag 48) es una enfermedad 

cromosómica, causada por la ausencia parcial o completa de un cromosoma sexual X, puede ser 

mosaico o anomalías estructurales del X. Este síndrome se presenta con una frecuencia de 1 en 

2,500 a 3,000 nacidas vivas. Se caracteriza por talla baja, disgenesia gonadal, cuello alado, 

implantación baja del cabello, inserción baja de pabellones auriculares, pérdida de la audición, 

hipertelorismo, malformaciones esqueléticas, gastrointestinales, resistencia a la insulina, 

trastornos del desarrollo, ajustes psicosociales, con parámetros de coeficiente intelectual normal 

y alta prevalencia de cardiopatías. Las MCV se presentan con una frecuencia entre un 15 y 

50%.(1-6) 

Justificación: El ST es el segundo síndrome genético de presentación más frecuente durante la 

infanda. La cardiopatía es la principal malformación en este síndrome que produce 

morbimortalidad, por lo que es importante el diagnóstico temprano para iniciar un tratamiento 

oportuno y dar un seguimiento para evitar complicaciones. 

Objetivo. Conocer los tipos de cardiopatías en las niñas con síndrome de Turner relacionado a 

los cariotipos, así como la frecuencia y los métodos diagnósticos reportados en la literatura 

científica. 

Diseño metodológico. Revisión de la literatura. Se recabará información de las bibliotecas 

virtuales en salud: Pubmed, Lilacs, Artemisa, SOELO, EMBASE. Se identificaron todos los 

estudios del tema, se incluyeron aquellos que cumplieron los criterios de inclusión para revisar el 

texto completo. Por dos de los revisores para la valoración de la calidad metodológica de los 

estudios ocupando la escala de niveles de evidencia científica y grado de recomendación clínica 

se utilizaran las tablas del grupo de Medicina Basada en la Evidencia de la Universidad de 

Oxford . (J4,Js) 



Resultados: Se incluyeron 22 estudios procedentes de Estados Unidos de Norteamérica, Italia, 

España, Dinamarca y Suiza. En total, los pacientes incluidos con ST en los estudios suman 

1884, de los cuales presentan MCV 699 pacientes. 

Discusión: La prevalenda de MCV en pacientes con ST varía de acuerdo a la población de 

estudio, desde el 21.5% hasta el 56%. Es por mucho la AoB la MCV más frecuentemente 

reportada, si bien solo por el riesgo de endocarditis bacteriana se consideraba anteriormeñte 

una cardiopatía benigna, ahora es sabido que es su importante factor condicionante hada la 

dilatadón aortica o peor hacia la ruptura de esta. El reporte de su prevalencia varía desde el 

10% hasta el 38%. 

Conclusiones: Las niñas y mujeres con ST necesitan una valoración enfocada a las MCV, así 

como prindpalmente a las alteradones de la válvula aortica para identificar pacientes 

asintomáticas con alteradones estructurales yfo dilatadón de la válvula o raíz aortica. Existe 

muy alta prevalencia de AoBi en ST que es claramente asociado a dilatación aortica, el 

seguimiento es esendal para prevenir complicaciones como endocarditis, dilatación y disecdón 

aortica, así como para evaluar la severidad del defecto valvular y determinar el momento 

quirúrgico. El cariotipo que se asocia mayormente a las MCV es el 45,X. 

Términos Mesh: Turner Syndrome y heart disease 
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ANTECEDENTES 

El síndrome de Turner (ST) es una enfennedad cromosómica, causada por la ausencia parcial o 

completa de un cromosoma sexual (más comúnmente X), mosaico o anomalías estructurales del 

X. Antes del conocimiento de la estructura o función de los cromosomas, Ullrich describió niñas 

con talla baja, cuello ancho y otras anonnalidades congénitas. (!J Henry Turner en 1938 

describió niñas con talla baja y ausencia de caracteres sexuales secundarios. '2' · 

Este síndrome se presenta con una frecuencia de 1 en 2,500 a 3,000 nacidas vivas, aunque la 

incidencia es mayor en fetos que son abortados. La gran mayoría de las pacientes con Síndrome 

de Turner tienen la fórmula 4S,X hay pacientes mosaicos 4S,X/46,XX, 4S,X/46,XY, 4S,X/47,XXX 

y 4S,X/46,XX/47,XXX o bien con una deleción de una parte del cromosoma X por ejemplo del 

brazo corto: 46,X,del (Xp) o del brazo largo: 46,X, del (Xq), así como isocromosomas X, anillos y 

otras deledones. (J-6) 

El ST se caracteriza por talla baja, disgenesia gonadal, cuello alado, implantadón baja del 

cabello, inserción baja de pabellones auriculares, pérdida de la audidón, hipertelorismo, 

malfonnaciones esqueléticas, gastrointestinales, resistencia a la insulina, trastornos del 

desarrollo, ajustes psicosodales, parámetros de Coeficiente Intelectual normal y alta prevalencia 

de cardiopatías. '4• 
6

•
7
> 

Una vez hecho el diagnóstico de ST se deberá realizar un EKG, RT y ecocardiograma, el cual 

deberá de repetirse con regularidad, para detectar la Dilatación Aortica, ruptura o disección, que 

pudieran ocurrir '12
> 
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MARCO TEORICO 

Las malformaciones cardiovasculares (MCV) se presentan con una frecuencia entre un 15 y 

50%, según la literatura que se consulte <4•
5
·7-1

3J. El cariotipo 45,X (50%) se asocia a CoAo y 

CAPVP (ver glosario, anexo 3, pag 48). <4J En la deleción del cromosoma X se asociaron la AoB y 

IAo (25%). En la monosomía X existe una baja inddenda de anomalías mayores 

cardiovasculares <3•
5
•
8
•
10

•
14

•
15J. Los pacientes con mosaico cromosómico presentan con más 

frecuencia EP y las que tienen muestra de cromatina negativa, se asocian a CoAo. <7•
10

•
14J 

Por muchos años consideramos que la cardiopatía más común en padentes con ST era la CoAo 

(30%), sin embargo revisando la literatura mundial, conocemos que hay otra variedad de 

lesiones cardiovasculares asociadas, las cuales son la AoBi, EAo, PCoAo, IAo y o AAo.<11
•
16

•
18

•
19J. 

·Se presentan otras lesiones cardíacas menos frecuentes como son: EP, EM, PVM, CAPVP, PCA, 

CIA, Canal AV, PVCSI, ASDA y SVIH. <3•
5

•
11

•
14

•
19 l 

La asociación con HAS idiopática se presenta en 30 a 40% en adolescentes y adultos con ST, en 

donde el tratamiento antihipertensivo es recomendable. También se han detectado factores de 

riesgo para enfermedad coronaria, como la propia HAS, deficiencia estrogénica, intolerancia a la 

glucosa, hiperlipidemia y obesidad. <6J 

Se encontró una prevalencia de DAo en un 8% de las niñas con ST y cardiopatía, en donde 

puede presentarse tanto en la aorta ascendente (lo más frecuente), descendente y cayado 

aórtico. <20J En adultos la DAo se identifica en un 16% de las mujeres con ST, la cual puede ser 

causa de muerte por disección o ruptura. <21J. 

Como regla general las deleciones que afectan al brazo corto del cromosoma X, en donde se 

presenta haploinsuficiencia (pérdidas de un alelo) del gen SHOX en la unión entre Xp27.2 y 

Xp22.3, caracterizan talla baja y las deleciones que afectan el brazo largo del mismo 

cromosoma, se asocian con disgenesia ovárica. La alta prevalenda significativa de inhabilidades 

de desarrollo se ha detectado en un pequeño anillo en el cromosoma X. El material genético Y 

se presenta en un 5% en las niñas con ST, esto es importante ya que en estos pacientes 

incrementa el riesgo de presentación de gonadoblastoma o disgerrninoma. 
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La literatura reporta las siguientes hipótesis sobre las lesiones cardiacas izquierdas 

1. Las malformaciones cardiovasculares izquierdas son atribuibles a la haploinsuficiencia del 

cromosoma X, así como el mayor porcentaje de cardiopatías en los síndromes cromosómicos 

2. En la segunda hipótesis se considera como factor principal la presencia de cuello alado, 

diámetro torácico incrementado y distensión del dueto torácico, linfedema (con ubicación 

genética en Xpl1.4) y co"ñsecuente compresión de la aorta ascendente, disminuyendo el flujo 

sanguíneo del lado izquierdo del corazón y con las lesiones ya mencionadas e incluso con 

malformaciones renales <11
•
16

'
22

'
25

'
26>. 

La presencia de cuello alado, se encuentra asociado en forma significativa con CoAo, PCoAo, 

CAPVP Y VCSI. <11> Hay asociación de higroma quístico y linfedema con CoAo.<16l Las alteraciones 

vasculares son encabezadas por HAS, la cual junto con la CoAo y la AoB, son factores de riesgo 

para la disección aórtica. <11> 

Métodos diagnósticos 

Hoy en día sigue siendo muy importante la valoración del EKG y RT ya que son los métodos mas 

sencillos y básicos y una interpretación adecuada nos pueden orientar sobre la presencia de 

MVC, por lo que antes de los 10 años se debe realizar un examen cardiaco completo incluyendo 

EKG Y RT pero principalmente ecocardiograma y evaluando en particular la raíz aortica y la 

función sistólica del ventrículo izquierdoPl Existen datos electrocardiográficos y radiográficos 

sugestivo de MCV dependiendo del tipo de esta como por ejemplo en la CAPVP existe una ligera 

hipertrofia del ventrículo derecho en el EKG, pulmonar prominente en la radiografía y/o ligera 

hipertrofia del ventrículo derecho. <15
•
16

•
33> 

El Ecocardiograma fetal en estos tiempos ha tomado mayor plusvalía ya que permite valorar 

perfectamente el corazón del feto entre la 15 y 20 semanas de embarazo y diagnosticar un buen 

número de cardiopatías congénitas. No tiene riesgo y se puede repetir cuantas veces se 

considere necesario. Es muy aconsejable su realización en madres embarazadas con hijos 

previos con cardiopatías. El estudio del líquido amniótico (Amniocentesis) en el que se estudian 

los cromosomas de las células del feto y constituye un diagnóstico definitivo de las 

cromosomopatías como el ST, etc. Además sirve para detectar otras posibles enfermedades 

5 



extracardiacas. El líquido amniótico rodea al feto dentro del útero de la madre; se extrae por 

punción a través de la pared abdominal de la madre o transvaginalmente.<33l 

El Ecocardiograma transtorácico es de gran utilidad para la detección y seguimiento de 

malformaciones cardiovasculares lográndose detectar estas hasta en el 89% de los casos.<28l En 

adofescentes y adultos es muy importante la determinación de la válvúla aortica: dimensión y 

desarrollo de complicaciones (estenosis, dilatación, etc.), es también muy importante la función 

sistólica del ventrículo izquierdo. La periodicidad de las evaluaciones depende de la presencia de 

malformación cardiovascular y son decisión del cardiólogo pediatra. csJ 

Otro método diagnostico de gran importancia es la angiorresonancia principalmente en la 

detección de dilatación aortica en la que se han realizado estudios para determinar el diámetro 

de la raíz aortica de acuerdo a la edad y al tamaño corporal en mujeres con ST y comparándolos 

con la población general y así identificar las pacientes en riesgo de disección aortica. <21
,
33l 

Si la DAo no está presente durante la adolescencia, los ecocardiogramas pueden ser repetidos 

con S años en la etapa adulta, así como se ha mencionado la utilidad como estudio diagnóstico 

complementario en algunos casos con angiografía y resonancia magnética, especialmente en las 

lesiones vasculares de casos problemáticos, la cual puede proveer de mejores imágenes. <9'
11

'
17J 

Esta en controversia la evolución hacia la DAo y el uso de B bloqueadores y cirugía preventiva 

aórtica. Existen factores de riesgo para disección y ruptura aórtica como la AoB, EA, CoAo, IAo, 

HAS y valores de diámetro de la raíz aórtica, en la mayoría son menores de 21 años de edad <17J 

Se ha mencionado que la deficiencia estrogénica contribuye al espesor de la íntima que favorece 

la dilatación; por lo que en las pacientes con ST, tienen un mayor diámetro de la raíz aórtica. <21J 

Por lo que se recomienda un seguimiento ecocardiográfico de las diferentes dimensiones 

aorticas. (12,20,21,27,28) 

Se han reportado casos de muerte súbita por ruptura aórtica e incluso por tromboembolismo 

coronario en pacientes con síndrome de Shone (EM, EAo), a los cuales se les considera el uso 

de Warfarina. <29J Otras causas de muerte son fibrilación atrial, enfermedad vascular cerebral e 

isquemia cardiaca <28J 
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Cardiopatías más frecuentes en Síndrome de Tumer. Descripción: 

AORTA BICUSPIDE (AoB) 

La válvula aórtica bicúspide (AoB) es la anomalía cardiaca congénita más frecuente teniendo 

una incidencia en la población general del 0.9 al 2.0% y una frecuencia del 54% en los 

pacientes mayores de 15 años con estenosis valvular aortica. Se define como fusión parcial o 

completa de 2 cúspides con o sin rafe central, resultando la ausencia pardal o completa de una 

comisura funcional entre las valvas fusionadas. Las válvulas aorticas anormales son clasificadas 

como de derecha a izquierda (fusión de las cúpulas coronaria derecha y no coronaria) o 

anteroposterior (fusión derecha e izquierda de las cúpulas coronarias). La mayoría de los 

pacientes con AoBi se encuentran asintomáticos hasta que presentan alguna complicación como 

dilatación, estenosis o disección aortica, así como endocarditis infecciosa. Es bien reconocida la 

alta incidencia de esta malformación cardiovascular en pacientes con síndrome de Turner, 

siendo la más frecuente la AoB reportándose hasta en el 30% de los pacientes. cs. 12
• 

20
• 

3
6-

38> 

COARTAOON AORTICA (CoAo) 

Es una de las malfonnaciones congénitas del corazón más frecuente en México, ocupando el so 
o 6° lugar aproximadamente entre todas las cardiopatías congénitas. La frecuenda varía según 

el centro médico que hace la estadísticaY6
: 

Por definición la CoAo es un estrechamiento excesivo de la región denominada istmo de la 

aorta, el sitio en el que se unen el cuarto arco aórtico y la aorta dorsal del embrión. La 

coartación suele estar situada después del origen de la arteria subclavia izquierda y en la gran 

mayoría de los casos, inmediatamente después del sitio de implantadón del conducto arterial, a 

esto se le llama coartación postductal. Por encima de la coartación, con alguna frecuencia el 

arco aórtico es delgado y en ocasiones hipoplásico. Inmediatamente después de la coartación 

cuando es aislada, lo más frecuente es que haya una dilatación postestenótica. Con alguna 

frecuencia la válvula aortica es bicúspide. 

Cuadro clínico de los casos típicos: 

a. En el lactante: 

Puede inidarse en los primeros días o semanas de la vida con insuficiencia cardiaca. La 

insuficienda lleva a la muerte en casi 50%. Suele haber un soplo sistólico en el mesocardio, a lo 
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largo del borde esternal izquierdo. Los pulsos se palpan bien en las extremidades superiores y 

son sumamente bajos en las extremidades inferiores. 

b. En el preescolar y escolar: 

Por lo general son pacientes asintomáticos y tienen magnifica capacidad física. Presentan buen 

pulso en las extremidades superiores y débiles o ausentes en las inferiores. Pueden presentar 

cefalea o epistaxis resultado de la hipertensión arterial de la parte superior del cuerpo. Lá 

hipotensión de las extremidades inferiores causa solamente cansancio de las piernas y a veces 

dolorimiento muscular cuando hacen ejercicio vigoroso. Presentan soplo sistólico eyéctivo en 

mesocardio, se transmite al foco aórtico, grado 2-3/6. 

El tratamiento definitivo es quirúrgico y el momento de su indicación depende de la respuesta al 

tratamiento médico. Para pacientes con presión sistólica en los brazos superior a 200mmhg, se 

ha empleado propranolol. <4•
5

•
16

•
17

'
36

'
37

> 

ESTENOSIS AORTICA (EAo). Estenosis Valvular 

Es un estrechamiento de la válvula aortica que puede variar en grado. Hay válvulas que solo 

tienen 2 valvas y a esto se le conoce como aorta bicúspide. Estas malformaciones son 

frecuentes pero pueden ser intrascendentes si no hay reducción del orificio valvular. Su 

importancia radica, fuera de lo hemodinámico en la alta susceptibilidad a complicarse con 

endocarditis infecciosa. El orificio valvular estrecho causa dificultad de vaciamiento del ventrículo 

izquierdo, lo que eleva la presión intraventricular izquierda y conduce a hipertrofia de la pared. 

En el cuadro clínico los grados ligeros a moderados cursan asintomáticos y tienen buen 

desarrollo físico. Los pacientes con estenosis acentuada pueden tener limitación de su capacidad 

física, pueden sufrir lipotimias, síncopes o angina de pecho. Se ha descrito muerte súbita 

durante el esfuerzo físico vigoroso. A la auscultación se encuentra soplo sistólico eyéctivo que se 

oye en foco aórtico (Cl-2) y que se trasmite al hueco supraesternal; cuando la estenosis es 

acentuada, también se transmite a los vasos del cuello y a la axila derecha. 

El tratamiento consiste en vigilancia cuando no existen signos de gran hipertrofia ventricular 

izquierda. Si no aparecen signos de gran sobrecarga izquierda como pérdida de conciencia, 

lipotimias, etc., no requerirán cirugía. La razón para diferir la cirugía es que la válvula aortica 
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está situada en el centro del corazón y es la más dificil de corregir. Si el área valvular calculada 

es inferior a 0.75cm2, la cirugía es no solo necesaria sino urgente. <4•
5
•
35

-
37> 

CONEXIÓN ANÓMALA PAROAL DE VENAS PULMONARES (CAPVP) 

La CAPVP es definida como conexión anómala de al menos una vena pulmonar al sistema 

veno5o sistémico, sea a la vena cava (superior o inferior, supra o infra diafragmática), a la 

aurícula derecha, a las venas suprahepáticas o al sistema porta, provocando un cortocircuito de 

izquierda a derecha. Los diferentes informes sobre esta anomalía coinciden en que constituye 

menos del 2% de las cardiopatías congénitas y se presenta, en un importante número de casos, 

asociada con otras malformaciones entre las que se destacan, en frecuencia, la CIA tipo seno 

venoso y, en menor proporción, el ostium secundum_ 

Existen numerosos tipos de CAPVP entre los cuales predomina la conexión de las venas superior 

y media del pulmón derecho a la vena cava superior. Las otras formas consisten en la conexión 

de una, dos o incluso tres venas pulmonares derechas a la vena cava inferior. Una forma 

especial de drenaje venoso pulmonar anómalo la constituye el "síndrome de la cimitarra", 

caracterizado por la existencia de retorno venoso pulmonar anómalo asociado con diversos 

grados de hipoplasia del pulmón derecho con dextroposición cardíaca y riego accesorio desde el 

sistema arterial sistémico al pulmón derecho. 

Por último, las conexiones de las venas pulmonares izquierdas (la superior a la vena innominada 

y la inferior al seno coronario) son las más infrecuentes, siendo excepcional su conexión con 

estructuras derechas. La evolución clínica depende del número de conexiones anómalas, de la 

asociación con otras malformaciones cardíacas, de la cantidad del parénquima pulmonar 

drenando a la aurícula derecha, y del comportamiento de las cavidades derechas ante la 

sobrecarga volumétrica. Generalmente cursa de manera asintomática hasta la edad adulta. 

El diagnóstico se sospecha a partir de la radiograña de tórax (signo de la cimitarra) y la 

valoración requiere de métodos diagnósticos concluyentes para la decisión de la conducta 

terapéutica adecuada, que en cada caso estará determinada por el grado del cortocircuito 

(QP/QS) y/o por la aparición de síntomas por insuficiencia cardíaca derecha. <36.39
•
40> 
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SINDROME DE VENTRICULO IZQUIERDO HIPOPLASICO (SVIH) 

Es la cuarta lesión cardíaca más común que requiere cirugía cardíaca abierta en el período 

neonatal, y es la anomalía cardíaca que produce mayor mortalidad en el primer año de vida . Se 

presenta con una frecuencia entre el 0.016% y el 0.036% de los nacidos vivos, siendo el 

defecto más común en el que sólo existe un ventrículo. Sin intervención quirúrgica, esta lesión 

es letal.<36> 

La vena cava superior y la inferior entran al atrio derecho. En un 2.5% a 4.3% de los pacientes 

se encuentra vena cava superior izquierda persistente. El atrio derecho está dilatado y el orificio 

de la válvula tricúspide está ensanchado. EL ventrículo derecho se encuentra dilatado, al igual 

que la válvula pulmonar y el tronco pulmonar. La presencia de estenosis valvular pulmonar es 

extremadamente rara. Las arterias pulmonares se encuentran dilatadas y se observa la 

continuidad del conducto arterioso con la aorta descendente. 

La conexión venosa pulmonar es usualmente normal, aunque se pueden presentar pacientes 

con restricción severa del foramen oval en los cuales las venas pulmonares están bien 

conectadas pero drenan en forma anómala en los canales venosos primit ivos, usualmente a una 

vena vertical y a la vena innominada, por la hipertensión severa del atrio izquierdo. La presencia 

de una comunicación interatrial es común, aunque puede existir sólo un foramen oval o un 

septum intacto. 

La estenosis mitral o hipoplasia mitral se presenta hasta en el 60% de los pacientes y el resto 

tiene atresia mitral. Cuando ocurre estenosis mitral, las valvas son muy gruesas, cortas y unidas 

a músculos papilares cortos. El ventrículo izquierdo no forma parte del ápex del corazón y 

muchos pacientes presentan fibroelastosis endocárdica con desarreglo miofibrilar. Las arterias 

coronarias se originan normalmente de la raíz aórtica y tienen distribución normal. Las porciones 

ascendente y transversa de la aorta son hipoplásicas. Cuando se presenta atresia aórtica la 

aorta ascendente usualmente mide de 1 a 3 mm. 

En los casos de estenosis aórtica ésta puede medir entre S y 6 mm. En los pacientes con 

defecto septal atrioventricular con mala alineación y ventrículos no balanceados, la característica 

anatómica es similar a la del defecto septal atrioventricular. La comunicación interatrial es del 
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tipo septum primum y se puede presentar un defecto septal del septum de entrada. El 

desarrollo del ventrículo izquierdo depende del grado de la mala alineación de la válvula 

atrioventricular común. <36
·
41

'
42

> 

Todas las niñas con malformadones cardiovasculares y Síndrome de Turner deben de recibir 

antibiótico profiláctico en procedimientos dentales o quirúrgicos para prevenir endocarditis 

bacteriana subaguda. <
6
•
9> 

Estas niñas deben de ser tratadas en forma multidisciplinaria por médicos familiares, pediatras, 

maestras de clase, especialistas en desarrollo, endocrinólogos, oftalmólogos, 

otorrinolaringólogos y cardiólogos. <31
•
32> 

11 



JUSTIFICACION 

El Síndrome de Turner es el segundo síndrome genético de presentación más frecuente durante 

la infancia. La cardiopatía es la principal malformación en este síndrome que produce 

morbimortalidad, por lo que es importante conocer los tipos de cardiopatía y la evolución de las 

mismas. 

Los trabajos publicados sobre el tema son muy variados y heterogéneos, por lo que contar con 

esta revisión de la literatura sobre las formas de abordaje diagnóstico en las malformaciones 

cardiovasculares de las niñas con síndrome de Turner, podremos conocer las formas de 

identificar las cardiopatías presentes, métodos diagnósticos de las cardiopatías, así como la 

relación de las cardiopatías con los cariotipos, y la evolución de las mismas, lo cual podría 

llevarse a cabo en los diferentes centros pediátricos a nivel mundial y desarrollar, así en una 

siguiente investigación, modelos de atención a la infancia y adolescencia aplicados a las 

necesidades de nuestra pobladón, teniendo un diagnostico y tratamientos oportunos. 

Esto nos conduce a buscar conocer, en un inicio cuales son los datos que los investigadores y 

clínicos reportan en cuanto este tema para así tratar de aportar más tarde estudios realizados 

en pobladón mexicana. Además si se tiene en cuenta que los infantes se convertirán más 

adelante en adultos en edad productiva y que mientras mejores condiciones de salud presenten, 

mejor será su calidad de vida y la de quienes los rodean. 
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PREGUNTAS DE INVESTIGACION 

¿Qué tipo de cardiopatía y con que frecuencia se presentan estas en las niñas con síndrome de 

Turner? 

¿Qué relación tiene la presentación de cardiopatía con el cariotipo? 

¿cuáles son los métodos diagnósticos cardiovasculares usados en niñas con Síndrome de 

Turner? 

¿cuál es la evolución de las niñas con Síndrome de Turner, por tipo de cardiopatía? 

OBJETIVOS 

General: 

Conocer los tipos de cardiopatías en las niñas con síndrome de Turner relacionados a los 

cariotipos, así como la frecuencia, los métodos diagnósticos y la evolución reportados en la 

literatura científica. 

Específicos: 

l. Describir los tipos de cardiopatías en las niñas con síndrome de Turner relacionados a los 

cariotipos. 

2. Conocer la frecuencia por tipo de cardiopatía en pacientes con síndrome de Turner 

reportada en la literatura. 

3. Conocer todos los métodos diagnósticos de cardiopatía en el Síndrome de Turner 

reportados en la literatura. 

4. Describir la evolución de las niñas con síndrome de Turner y cardiopatía reportado en la 

literatura. 

CLASIFICACION DE LA INVESTIGACION 

Revisión sistemática de la literatura. 

El diseño, estructura y metodología de esta revisión siguió los lineamientos de la Colaboración 

Cochrane. (JsJ 
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MATERIAL Y METODOS 

ESTRATEGIA DE LA BUSQUEDA: 

Se buscó la información en las bases de documentación e informadón de las bibliotecas 

virtuales en salud : Pubmed, Lilacs, Artemisa, SCIELO, EMBASE, utilizando los términos Mesh 

Turner Syndrome y heart disease 

Ocupando el operador booleano and y los siguientes límites: 

Humanos, edad pediátrica (O a 18 años), Idioma inglés y español (por factibil idad de lectura). 

METODOS DE LA REVISIÓN 

Se identificaron todos los estudios que cumplieron los criterios de inclusión para revisar el texto 

completo. Por dos de los revisores para su valoradón de la calidad metodológica de los estudios 

ocupando la escala de niveles de evidencia científica y grado recomendación clínica se utilizaron 

las tablas del grupo de Medicina Basada en la Evidencia de la de la Universidad de Oxford. (Js) 

En caso de haber un estudio en el cual se tengan opiniones divergentes en su inclusión se 

pedirá la opinión de un tercer revisor. (ANEXO 1) 

Criterios de inclusión 

Se incluyeron todos los estudios localizados en ingles y español sobre malformaciones 

cardiovasculares y síndrome de Turner (serie de casos, transversales, casos y controles, 

cohortes, reporte de caso), sin límites en la fecha de publicación, que reportaron los métodos 

diagnósticos de cardiopatía, el cariotipo relacionado con las cardiopatías, así como la evolución 

de las mismas. 

Criterios de exclusión 

Se excluyeron aquellos estudios donde se mencionaba únicamente pacientes con ST sin 

cardiopatía, cardiopatías asociadas a otros síndromes genéticos y aquellos en los que se no se 

pudo obtener el artículo completo. (ANEXO 2) 
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Variables y definiciones operacionales del Estudio 

Las variables a través de las cuales se desarrollara la síntesis de la literatura (análisis cualitativo) 

son las siguientes con su definición: 

l. Autor: Se identifico al autor principal y por medio de la refere.ñcia original a los 

colaboradores de cada uno de los estudios revisados. 

2. Año de realización: Se registro el año de inicio del estudio, así como la duración del 

mismo. 

3. Año de Publicación: Se registro el año en que fue aceptada la publicación y la fecha en 

que fue publicado. 

4. País: Se refiere al país de origen del estudio, así como al contexto en que se desarrollo. 

S. Diseño del estudio: Se refiere a la estructura metodológica del estudio, clasificándose: 

Meta análisis, ensayos clínicos controlados, cohorte, casos y controles, series clínicas no 

controladas, transversales. 

6. Tamaño de la muestra: Se refiere al número de pacientes estudiados para cada estudio, 

así como para el total de los estudios revisado. 

7. Tipo de cardiopatía: Todas las cardiopatías reportadas en Síndrome de Turner. 

8. Cariotipo: Todos los cariotipos encontrados en síndrome de Turner. 

9. Métodos diagnósticos cardiovasculares: Se refiere a los estudios clínicos realizados y que 

permitieron llegar al diagnostico de la cardiopatía como: EKG, RT, ecograña fetal, 

ecocardiograma, resonancia magnética o algún otro método reportado en los estudios. 

10. Conclusiones de los autores: Resolución a la que se llego durante el estudio o análisis. 
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11. Nivel de gradiente dentífico: De acuerdo con la escala de la universidad de Oxford. 

12. Nivel de recomendación dínica: De acuerdo con la escala de la universidad de Oxford. 

13. Limitaciones del estudio: Reportadas por los autores. 

14. Direcdones futuras de investigación: dedaradas por los autores. 
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RESULTADOS 

El resultado de la búsqueda en las diferentes fuentes de información de los artículos que se 

incluyeron en la revisión. [ver Tabla 1] 

BASE DE DATOS ARTICULOS 

Artemisa o 
EMBASE o 
SCIELO o 
Lila es o 
PubMed 209 

Tabla 1: Artículos incluidos en la revisión como resultado de la búsqueda en las diferentes 

fuentes de información. 
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FLUJOGRAMA DE BUSQUEDA EN LA BIBUOTECA VIRTUAL 
PUBMED 

Turner Syndrome (TERMINO MESH) 

n= 7634 

1 

Heart disease (termino MeSH) 

1 n=502 

1 

English and spanish 

1 
n=377 

1 

Child 0-18años 

1 
n=209 

1 

EXCLUIDOS 1--i INCLUIDOS l .1 ELIMINADOS 

1 
n=168 n=40 

1 
-, n= 21 

1 

Búsqueda Manual 

1 n=3 

Cardiopatías pero no ST, Paciente embarazada con ST (1) 

ST sin cardiopatía, Carta al editor (1) 

Síndromes genéticos 2 abortos con ST y MCV (1) 

distintos al ST, 1 TOTAL DE ESTUDIOS INCLUIDOS 

1 

ST y tratamiento endocrinológicos (1) 

Tratamientos hormonales n=22 Datos no concluyentes (1) 

en ST No acceso al artículos completos (16) 

Alteraciones endocrinas, 
EKG, Gl, etC- del ST 

Cardiopatías congénitas 
con otros síndromes 

genéticos 

Tratamientos quirúrgicos 
De diversas cardiopatías Cohorte n=S 

Sfndrome de Noonan con Transversal n=3 

Diversas malformaciones Serie de Casos n=S 

Cardiovasculares, Reporte de Caso n=S 

endocrinas, Gl, Revisión n= 1 18 
metabólicas, etc. 
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DESCRIPCION DE LOS ESTUDIOS 

La descripción hará por diseño de estudio, induyendo todas las variables de interés, definidas 

previamente 

Estudios de Cohorte 

l. Estudio de Sachdev V et aL realizado en USA publicado en mayo del 2008. En el cual la 

meta fue detenninar el predominio y características de alteraciones en la válvula aortica en 

niñas y mujeres con monosomía X o ST. El tamaño de la muestra fue de 253 pacientes con 

síndrome de Turner, de 7 a 67 años de edad, en el que se encontró que 74 pacientes (30%) 

presentaron aorta bicúspide, relacionándose principalmente con monosomía X en 36%, se 

realizó Ecocardiograma transtorácico en todas las pacientes lográndose visualizar la válvula 

aortica en 89% de las pacientes y en las que no se logro visualizar esta se realizó resonancia 

magnética nuclear. Se concluyo que existe muy alta prevalencia de aorta bicúspide en pacientes 

asintomáticas con síndrome de Turner, que es claramente asociado a dilatación aortica. El 

seguimiento es esencial para prevenir las complicaciones como la endocarditis, dilatación y 

disección aortica, así como para evaluar la severidad del defecto valvular y determinar el 

momento de la cirugía. No se mencionan limitaciones del estudio ni investigaciones futuras. 

2. Prandstraller D et al, realizado en Italia, publicado en 1999. El objetivo principal de este 

estudio es la relación de MCV con los diferentes cariotipos en pacientes con ST ellos reportan 

defectos cardiacos en 29 pacientes (21.5%) de 136 enrolados. Reportando también que la AoB 

es la cardiopatía más frecuentemente asociada encontrándose en 20 pacientes (14.7%), 

relacionándose mayonnente con el cariotipo 45,X en 17.6%. Los pacientes con alteraciones de 

la válvula aortica también presentan AoB (5.1% ), pero además se encuentran con mayor 

frecuencia en cariotipos con alteraciones estructurales del cromosoma X (6%). La tercera MCV 

es la CoAo en 4.4%, relacionándose todas con cariotipo 45,X (8.9%), El CAPVP es otra 

cardiopatía observada en 4 pacientes (2.9%), relacionándose también con cariotipo 45,X 

(5.88%), seguido por CIA y av, ambas observadas en 45,X. La ultima cardiopatía encontrada 

es el canal AV solo presente en 1 paciente, reportándose con esta mosaicismo 45,X/46, XX. A 

estos pacientes se les realizo principalmente Ecocardiograma y en algunos cateterismo cardiaco 

y angiografía. En este estudio se concluye que los pacientes con ST tienen mayor prevalencia de 

MCV que la población general y que los pacientes con cariotipo 45,X tienen alta incidencia de 
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MCV. No se reportan limitaciones del estudio pero sugieren los autores realizar más estudios 

genéticos y de biología molecular para elucidar la relación entre genotipo y fenotipo, así como 

seguimiento de las lesiones aorticas. 

3. Sybert P et al realizado en USA, publicado en 1998. En este estudio el objetivo principal 

es evaluar una gran población de pacientes y determinar longitudinal y transversalmente. La 

prevalenda de MCV, el riesgo de disecdón aortica, la correlación fenotipo-cariotipo, y así 

determinar recomendaciones específicas y realizar protocolos apropiados. Un total de 136 (56%) 

de 244 pacientes con ST tienen MCV, 96(71 %) son estructurales, 40 (29%) funcionales, 

incluyendo HAS, prolapso de la válvula mitral y defectos en la conducción. En combinación la 

CoAo y la AoB comprenden más del 50% de las MCV. La AoB no es detectada al examen clínico, 

únicamente con Ecocardiograma. Ninguna correlación fenotipo-cariotipo puede hacerse con 

certeza. se llega a la conclusión que debe realizarse Ecocardiograma inmediatamente hecho el 

diagnostico de ST, además de ser valorado por un cardiólogo, lo cual no sustituye el 

Ecocardiograma. Los protocolos para el seguimiento de pacientes con MCV necesita ser 

individualizado. No se mencionan limitaciones en este estudio. En cuanto a las direcciones 

futuras de investigación los autores mendonan la necesidad de realizar estudios longitudinales 

usando RMN y Ecocardiograma para establecer los parámetros normales de los diámetros de la 

raíz aortica y para determinar los cambios en esta en pacientes con ST. 

4. Mazzanti Letal realizado en Italia, publicado en 1998. El objetivo principal es determinar 

la prevalencia de MCV en pacientes con ST comparadas con la población general. Se incluyeron 

594 pacientes con ST de 1 mes a 24 años de edad, seguidos en 20 centros pediátricos de Italia. 

La presencia de MCV en ST fue del 23%. Las MCV mas prevalentes fueron AoBi (12.5%), CoAo 

(6.9%), y alteraciones de la Válvula Aortica (3.2%). En comparación con la población general el 

CAPVP tiene un alto riesgo relativo. Se logra correlacionar el tipo de MCV con el cariotipo. Los 

pacientes con cariotipo 45,X t ienen alto grado de prevalencia de DAPVP y CoAo, en cambio la 

AoB y alteraciones de la válvula aortica son más común en pacientes con alteraciones 

estructurales del cromosoma X. Los pacientes con alteraciones dismórficas severas tienen mayor 

riesgo de MCV. En estos pacientes se realizo examen clínico por cardiólogo pediatra, EKG, 

radiografía de tórax y Ecocardiograma trasntorácico (modo M, bidimensional y doppler) para 

determinar el tipo de cardiopatía. Se concluye que existe importante correlación entre el tipo de 
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MCV y el cariotipo, que solo los pacientes con cariotipo 45,X tienen alto grado de prevalencia de 

MCV. En este estudio no se mencionan limitaciones. Se sugiere como investigación futura 

realizar estudios longitudinales incluyendo pacientes adultos que permita definir la historia 

natural de las MCV en pacientes con ST. 

Estudios Transversales 

S. Lin AE et al realizado en USA, publicado en 1998. El objetivo principal de este artículo es 

incrementar la información disponible sobre la frecuencia y características de la dilatación 

aortica en pacientes con ST. Aunque las MCV en ST ya son bien reconocidas, la dilatación 

aortica y disección son menos comunes y menos familiares. La mayoría de la literatura es 

limitada a reporte de casos o series pequeñas. Se envió una encuesta vía e-mail a 1040 

pacientes miembros de la sociedad de ST, interrogando sobre anormalidades cardiacas, 

incluyendo dilatación aortica. 

Además también se realizo revisión de la literatura. Las MCV fueron reportadas en 120 pacientes 

de 232 respondientes. En esta encuesta las lesiones obstructivas del corazón izquierdo fueron 

las más predominantes, incluyendo CoAo (41%) y AoB (38%). La dilatación Aortica fue 

reportada en 15 pacientes de 237 respondientes (6.3%). Dos pacientes de 15 tuvieron disección 

Aortica. Doce de los 15 pacientes tuvieron como factores de riesgo para desarrollar dilatación 

aortica la presencia de MCV o HAS. 

Los autores concluyen que es necesaria más información acerca de la frecuencia e historia 

natural de la dilatación aortica en ST. Este trabajo contribuye a nuevos datos de los pacientes e 

incrementa la revisión de la literatura. A pesar de las limitaciones bien reconocidas de este 

estudio (autoreporte) se ha detectado dilatación aortica en 6 % de los pacientes con ST con o 

sin disección aortica. Aunque rara esta es una ocurrencia potencialmente catastrófica, siendo 

necesario aumentar el conocimiento en el personal de salud. En este estudio y en la literatura se 

encuentra que la mayoría de los pacientes con dilatación aortica tienen factores de riesgo 

asociados como AoB, CoAo e HAS. Estos pacientes representan un grupo de riesgo más alto que 

deben seguirse normalmente por un cardiólogo. Se refiere como limitante principal la obtención 

de los datos por medio de autoreporte subestimando la incidencia de la dilatación aortica. No se 

menciona direcciones futuras de investigación. 
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6. Couceiro Gianzo JA et al realizado en España, publicado en 1995. Sobre la incidencia 

MCV en padentes con ST comparado con la población general. Diecinueve pacientes con ST de 

O a 17 años. Se reportan S con MCV (26%). Los autores concluyen que La prevalencia de las 

MCV en ST es del 26% comparada con 0.8% de la población general. La MCV más 

frecuentemente es la CoAo, seguida por la AoB, se encontró que las formas más severas de 

MCV se presentan en cariotipo 45,X. La EP se encontró en mosaicismo-X. no se mencionan 

limitaciones del estudio ni direcciones futuras de investigadón. 

7. Gotzsche CO et al realizado en Dinamarca, publicado en 1994. Sobre la prevalenda de 

MCV asociadas a cariotipos en ST. Se incluyeron pacientes con ST de 6meses a 46 años, 

reportándose 46 padentes (26%) con MCV de 179. Los autores concluyen que el ST se asocia 

substancialmente con el incremento en la prevalencia de MCV, encontrándose estas en el 26% 

de los pacientes con ST. La AoB es la malformación más común encontrada en ST y en la 

población general con14% y 2% respectivamente. En general la AoB por si sola predispone a 

estenosis y/o insuficiencia valvular con el avance de la edad. En nuestro estudio la prevalencia 

de MCV fue significantemente mayor en 45,X y la combinación de CoAo y anormalidades de la 

válvula aortica solo se observo en este cariotipo (45,X). Se recomienda examen cardiológico, 

incluyendo Ecocardiograma doppler en todas las mujeres con ST desde que se establece el . 

diagnostico. No se mencionan limítaciones ni direcciones futuras de investigación en este 

estudio. 

Series de casos 

8. Carlson M, et al, realizado en USA, publicado en el 2007. Reporte de 2 casos de disección 

aortica y revisión 85 casos de la literatura. En total, se incluyeron 85 casos de disección aórtica 

en ST que fueron relatados entre 1961 y 2006. En los cuales la disección ocurrió en una edad 

joven, 30.7 (recorrer 4-64) años, el cariotipo predominante en 80% de los casos fue 45,X, el 20 

% restante se reporta mosaicismo X. En 53% (47/85) de los pacientes la disección ocurrió en la 

aorta proximal y en 23% (20/85) en aorta distal. 

La presenda de MCV fue reportada en 69% (51/74), de estos 47% (24/51) se reporto CoAo, 

27% (14/51) AoB y 18% (9/51) ambas. Se reportan además 2 casos nuevos el primero de una 

mujer con ST de 18 años de edad con cariotipo 45,X con historia de dolor torácico de 4 días de 

evolución, el segundo caso se trata de una mujer de 29a con ST, cariotipo 45,X con historia de 
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dificultad respiratoria y dolor torácico intermitente de 2 días de evolución, ambas fallecen y la 

autopsia revela disección aortica. 

Las mujeres con ST tienen alto riesgo para la disección catastrófica aórtica y la ruptura, pero el 

perfil clínico para aquellas en peligro bien no es descrito aun. De los casos evaluados 

explícitamente con HAS y MCV, el 15 % tenía HAS sola, el 30 % tenía MCV sola y el 34 % tenía 

ambos. Pretenciosamente, en el H% de los casos, no se identifico HAS ni MCV, sugiriendo que 

el ST por si mismo sea un factor de riesgo importante para la disección aórtica; sin embargo, los 

casos donde ningún factor de riesgo fue identificado fueron muy mal documentados. La 

literatura sobre la disección aórtica en ST es escasa y en la mayor parte de casos son mal 

documentados, haciendo dificil establecer directrices finnes en cuanto a la supervisión y el 

tratamiento. 

Un registro de disección aórtica en ST está siendo establecido para detenninar mejor la historia 

natural y los factores de riesgo. En ST en particular, la comunidad médica ha sido lenta para 

reconocer evidencias para el riesgo significativo de disección catastrófica aórtica. Esto es en 

parte porque la disección aórtica es relativamente rara en ST (el 1.4 %). Quizá la más 

importante es que la pequeña información disponible es difusa y desorganizada, consistiendo en 

estudios a base de clínica, datos no verificados obtenidos de cuestionarios, y casos esporádicos 

que describen sólo uno o dos casos de disección aórtica. 

Una revisión comprensiva que describa todos los casos relatados de disección aórtica en ST no 

ha sido publicada. Describimos dos casos antes no relatados de disección que ocurrió en 

jóvenes con ST, repasamos todos los casos publicados de disección aórtica que ocurrieron en 

ST, y anunciamos el establecimiento del registro de disección aortica en ST. 

En conclusión todos los doctores que tratan a mujeres con ST deberían ser conscientes de su 

alto riesgo para disección aórtica. El riesgo evidente durante el embarazo para aquellas que 

están recibiendo técnicas de asistencia reproductiva debe ser reconocido y la temprana 

educación de mujeres ST que contemplan el embarazo es obligatoria. Encontramos que en 

muchos de los casos relatados y en los dos casos presentados aquí, los síntomas desarrollados 

insidiosamente sobre el curso es de horas hasta días. 

Una revisión preliminar de los datos del ITSADR (registro internacional de disección aortica en 

ST) sugiere que los signos y los síntomas que pueden anunciar una disección aórtica incluyan 

quejas al parecer menores como el dolor abdominal, "el ardor de estómago", dolor irradiado a 

espalda u hombros, cambio en la fonación (debido a la tracción sobre el nervio laríngeo 
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recurrente). Los síntomas que persisten siempre deberían ser tomados en serio y la autorización 

la investigación completa incluyendo ecocardiograma transesofágico, TAC torácica o RMN 

cardiaca. Siendo esto realizado en futuras investigaciones. No se comentan limitaciones del 

estudio. 

9. Moore JW et al, Realizado en USA, publicado en 1991. Sobre conexión anómala parcial 

de venas pulmonares (CAPVP) asociada con 45,X en ST. se incluyeron 21 padentes con ST 

evaluados de agosto de 1985 a enero de 1989 con edad media de 10.2años. 10 (47.6%)/21 con 

MCV, reportándose CAPVP 3/21 (14.2%), AoBi 5/21 (23.8%), CoAo 2/21 (9.5%), CoAo/ AoB 

2/21 (9.5%) CIV 1 (4.7%) PVM 1 (4.7%). El cariotipo predominante en las cardiopatías fue 45,X 

9/21 (42.8%) solo uno con mosaicismo X y AoB. Los autores concluyen que basado en sus 

resultados, parecería prudente revisar cuidadosamente los pacientes con ST y CAPVP en 

conjunto con otras lesiones mejor conocidas. En la práctica clínica la presenda de soplo 

pulmonar, reforzamiento del 2do ruido, en la exploradón, ligera hipertrofia del ventrículo 

derecho en el EKG, pulmonar prominente en la radiograña yfo ligera hipertrofia del ventrículo 

derecho en el Ecocardiograma sugiere el diagnostico. No se menciona en este estudio límites ni 

direcdones futuras de investigación. 

10. Van Egmond et al realizado en Bélgica, publicado en 1988. Sobre el síndrome izquierdo 

hipoplásico y cariotipo 45,X. Revisamos una serie de 63 pacientes con ST admitidos al hospital a 

partir de 1972 hasta 1985. Veinte pacientes (31.7%)/63 tenían una o varias malformaciones 

cardíacas (sobre todo CoAo y EAo. Cuatro (20%) de estos pacientes murieron en el período 

neonatal. Un paciente mostró moderada EM y EAo severa; otros tres (4.7%) tenían SVIH. El 

cariotipo predominante fue 45,X. En conclusión los autores refieren que en una serie de fetos 

abortados con SVIH el análisis cromosómico mostró cariotipo 45X en el 18.1 %. La mortalidad 

alta en anomalías ligadas al X es rara, donde la expresión clínica de la anomalía es alta, y el 

efecto letal es mucho menos que en aneuploidias autosómicas 

La teoría de flujo postula que la CoAo es el resultado de enfermedad izquierda ventricular 

obstructiva en el feto que reduce el flujo por la aorta que asdende y el cayado de la aorta y 

aumenta el flujo por la arteria pulmonar. Porque muchos pacientes con ST y MCV tienen CoAo y 

EAo esperarían una forma de enfermedad izquierda obstructiva en útero. El SVIH es una 

enfermedad obstructiva izquierda severa y esto podría ser una de las causas de la alta 
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incidencia de muerte intrauterina en pacientes con ST. No se mencionan limitaciones del 

estudio. Hacen referencia a investigaciones futuras sobre la necesidad de estudiar el sistema 

cardiovascular y análisis cromosómico en fetos abortados. 

11. Lin AE et al, realizado en USA, publicado en 1986, sobre dilatación aortica, disección y 

ruptura en pacientes con ST. se reportan 2 pacientes con -ST con disección y ruptura aortica de 

28 y 19 años, la primera presenta como factores de riesgo AoBi, EAo, manifestando dolor 

torácico severo, diaforesis y sincope, así como hipotensión ortostática, inmediatamente posterior 

a su admisión hospitalaria presenta paro cardiorrepiratorio y fallece, realizándose diagnostico de 

disección aortica en la autopsia. 

La segunda paciente presenta como dilatación aortica, la segunda presenta CoAo, HAS, AoB, 

dilatación aortica, la CoAo fue reparada a los 2 años de edad, recurriendo 7 años después 

nuevamente reparada con buenos resultados hemodinámicas. A los 19 años es hospitalizada por 

6 días dolor torácico agudo, mareos y disnea revalorándose la dilatación aortica sin notarse 

cambios por lo que se egresa. Una semana después el dolor torácico recurre realizando 

tomografía donde se observa grana aneurisma de aorta ascendente y de arco aórtico. La 

angiografía revela aneurisma falso con ruptura en aorta ascendente. Se realiza reconstrucción 

quirúrgica y reemplazo de válvula aortica bicúspide. Encontrándose a los 2 años de seguimiento 

clínicamente estable. Ambas pacientes presentan cariotipo 45,X. 

En conclusión existen múltiples factores de riesgo para la disección aortica incluyendo CoAo, 

AoB e HAS, pero estos no necesariamente están presentes. La dilatación de raíz aórtica puede 

ser un encuentro adicional que sugiere que el paciente con el ST este también en riesgo. 

Cuando está presente, RMN visualiza la aorta completa permitiendo valoración del sitio y grado 

de dilatación. en pacientes con la disección, la aorta a menudo expone pruebas patológicas de 

necrosis cística intermedia similar al encontrado en pacientes con el síndrome Marfan. Los 

métodos terapéuticos para disminuir los riesgos, como aquellos dirigidos hacia prevención de 

endocarditis bacteriana, control de la presión sanguínea y quizás profilaxis con beta 

bloqueadores o cirugía reconstructiva puede ser necesario considerarlas. Pacientes con ST, sus 

familiares y los médicos debería estar conscientes de la importancia de dolor torácico 

inexplicable, disnea o hipotensión como manifestaciones potenciales de disección aortica y 

ruptura. 
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12. Van der Hauwaert LG et al realizado en Bélgica, publicado en 1978. Sobre MCV en ST y 

síndrome de Noonan. Incluyeron a 18 pacientes; 9 pacientes con ST y 9 con Síndrome de 

Noonan, en promedio de S a 17 años de edad. Se encontró que en ST presentaron CoAo 4, EAo 

4 y CoAo/EAo 1 paciente. En conclusión No se pudo reportar la incidencia de MCV en ST ya que 

todos los pacientes fueron enviados principalmente para valoración cardiológica. En el ST las 

MCV predominantes son las del lado izquierdo. No se mencionan limitaciones del estudio ni 

direcciones futuras de investigación. 

13. Christopher R. Rainier-Pope et al realizado en USA, publicado en 1964 sobre MCV en ST. 

El objetivo principal fue reportar anormalidades cardiovasculares en pacientes con ST. Se 

incluyeron todos los pacientes diagnosticados como ST en el Hospital Medical Center. 

Reportaron 16 (44%) pacientes con MCV de 36 con ST, de los cuales con CoAo 7 (19.4%), EP 7 

(19.4%), PCA 1 (2.3%), av 1 (2.3%). Los autores concluyen que las MCV asociada a ST es 

más frecuente que lo reportado. La EP fue encontrada tan frecuentemente como la más 

comúnmente reportada CoAo. Los pacientes con ST típico quienes tiene cromatina negativa, 

pueden tener CoAo o EP 

Reporte de caso 
14. Noe JA et al, realizado en USA, publicado en 2006. Sobre la ausencia congénita de vena 

porta en una niña con ST. se trata de 1 paciente de 2a con Ausencia Congéníta de Vena Porta 

(ACVP) y MCV (en CoAo y CAPVP) con cariotipo prenatal 4S,X. Al nacimiento se realiza 

Ecocardiograma reportando múltiples anomalías torácicas cardiacas y extra cardiacas (CAPVP, 

PCA, CoAo, arco aórtico transversal y anular pequeño, CIV muscular, Persistencia de vena cava 

superior izquierda). La CoAo y PCA son reparadas al mes de edad. A los 34 meses es 

hospitalizado por fiebre, neumonía y encefalopatía, durante la hospítalización se deteriora 

progresivamente y fallece por falla respiratoria. Se diagnostica por USG doppler ACVP se 

confirma diagnóstico por TAC contratada y angiorresonancla, reportando también hiperplasia 

nodular hepática. Se concluye que la presencia de MCV asociada a ST con ampliamente 

conocidas, menos conocidas son la anormalidades vasculares hepáticas asociadas a ST. Las 

alteraciones en las pruebas de función hepática están siendo reportadas en 20-80% de 

pacientes con ST. Este reporte y los estudios citados hacen pensar que existe una relación entre 

ACVP, venopatía adquirida de vena porta y la formación de hiperplasia nodular hepática. Debe 
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sospecharse esta patología en pacientes con ST y pruebas de función hepática anormales, la 

evaluación debe hacerse con USG doppler, angiograña y TAC contrastada. 

15. Tissieres P et al, realizado Suiza, publicado en el 2003. Sobre un paciente con ST, 

mosaico complejo y anormalidades aorticas. Se trata de un paciente de 6a con EAo severa en el 

cual el análisis cromosómico revela complejo mosaico Turner consistente en 4 t ipos de población 

celular. Al examen clínico se encontró un soplo sistólico de eyección en foco aórtico, seguido por 

soplo sistólico de eyección grado 3/6 relacionado con estenosis aortica. la RT reporta arco 

aórtico izquierdo prominente y en el área siguiente un estrechamiento ístmico secundaria a 

dilatación postestenótica de aorta descendente, compatible con CoAo. Se detecta pulso débil de 

brazo izquierdo pero ausente en piernas y brazo derecho. 

El diagnostico fue hecho por Ecocardiograma y confirmado por angiorresonancia: AoB con EAo 

severa, CoAo moderada con extensa circulación colateral, subclavia derecha anómala, originaria 

distinta al sitio de coartación. Es tratada con reparación quirúrgica de válvula aortica, resección 

de CoAo, implantación de subclavia en tronco arterioso. Se concluye que todas las niñas con ST 

debe realizase valoración cardiológica incluyendo Ecocardiograma, independientemente de las 

anormalidades cromosómicas. No se mencionas limitaciones ni investigaciones futuras. 

16. Digilio MC et al, realizado en Italia, publicado en 1994.sobre defectos congénitos 

cardiacos en pacientes con mosaico 45,X/46)0<,i(21q). Se trata de una paciente de 2 días de 

vida extrauterina que presenta falla cardiaca congestiva, características fenotípicas compatibles 

con síndrome de Down (SD), a la exploración se encuentra soplo sistólico. La radiograña de 

tórax muestra cardiomegalia con flujo pulmonar aumentado. El Ecocardiograma reporta canal 

AV tipo A de Rastelli con hipertrofia de ventrículo derecho. 

Se realiza corrección quirúrgica al mes de vida sin eventualidades. Revalorada a los 18 meses en 

buenas condiciones generales, peso y talla en percentil 10, desarrollo mental moderadamente 

retardado. El análisis cromosómico de 105 células de linfocitos revela 45,X/46,X:X,i(21q) 

Mosaicismo con 2 líneas celulares en la proporción 20:80. El cariotipo de los padres fue normal. 

Conclusiones: el presente paciente presenta dismorfias faciales encontradas en SD, de hecho el 

diagnostico de SD fue sospechado desde el nacimiento. La MCV encontrada es bastante rara 

incluyendo defectos usualmente encontrados en ambos síndromes. El canal AV es la MCV más 

típica de trisomía 21, mientras que la obstrucción de salida izquierda son características del ST. 
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Por consiguiente es concebible que la MCV separadamente encontrada en SD y ST, coexistan en 

esta doble aneuploidia, considerándose consecuencia de la aneusomia segmenta! del 

cromosoma 21 y disrupción del cromosoma X durante la embriogénesis cardiaca normal. No se 

mencionas limitaciones ni investigaciones futuras. 

17. Rosti L et al, realizado en Italia, publicado en 19"93, sobre la presencia de defecto 

conotruncal en ST. se trata de un paciente de 2 días de vida en el que se detecta al nacimiento 

implantación baja de orejas, manos y pies edematosos, cl inodactilia del 5° dedo de los pies, 

genitales normales. A los 2 días de vida presenta apnea severa, acompañada de bradicardia y 

hemorragia pulmonar, requiriendo ventilación mecánica . Se evidencia por Ecocardiograma 

defecto cardiaco congénito complejo. El EKG se observa con bloqueo AV de 1er grado, 

hipertrofia de aurícula derecha e hipertrofia biventricular. 

En el Ecocardiograma se observa tronco arterioso Tipo I. El paciente presenta deterioro 

progresivo y fallece a los 14 días de vida. La necropsia revela tronco arterioso tipo I. se reporta 

cariotipo 45,X. Conclusiones: este es el primer reporte de anomalías conotruncales en pacientes 

con ST. podemos suponer que en este recién nacido, el efecto directo de obstrucd ón linfática 

era relativamente pequeño, mientras que debe haber habido algún factor intercorriente que 

cambiara la migración y/o el desarrollo de las células cardiacas normales de la cresta neural, 

bloqueando el proceso normal de septación en el flujo normal de salida del corazón. No se 

mencionas limitaciones ni investigaciones futuras. 

18. Marino B et al, realizado en USA, publicado en 1991, sobre la presencia de canal AV en 

un paciente con ST. se trata de una paciente femenino de 1 día de vida que es valorada por 

soplo cardiaco y falla cardiaca congestiva, encontrándose soplo sistólico grado 2, para esternal 

izquierdo, acompañado de cianosis, taquicardia, taquipnea, hepatomegalia y ausencia de pulsos 

femorales. La radiograña de tórax se observa con cardiomegalia y flujo pulmonar aumentado, el 

EKG con desviación del eje a la izquierda e hipertrofia del ventrículo derecho, con 

Ecocardiograma bidimensional se establece el diagnostico de canal AV y CoAo, confirmándose 

con cateterismo y angiografía. 

Se reporta cariotipo 45,X. La presencia de MCV en ST es bien conocida. Los tipos de MCV en 

esta aneuploidia son limitados en número y afecta prevalentemente el lado izquierdo del 

corazón. En general es muy común el canal AV en pacientes con trisomía 21, pero es raro en 
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sujetos con diferentes tipos de aberraciones cromosómicas y para nuestro conocimiento fue 

descrito solo un asociado con anomalías de los cromosomas sexuales. La presencia de CoAo en 

nuestro paciente es característica de 45,X, pero esto no es fácil de explicar por la asociación con 

canal AV. Esta rara combinación de anomalías puede representar el resultado del 

desconocimiento de los mecanismos embriogénicos o la posibilidad de ocurrencia de 2 

malformaciones en el mismo paciente. No se mencionan limitaciones del estudio ni direcciones 

futuras de investigación. 

19. Lin AE et al, realizado en USA, publicado en 1988. Sobre gemelos monocigóticos en ST, 

correlación entre fenotipo severo y MCV. Reportan 2 gemelos monodgóticos con fenotipos 

discordantes. La gemela A presenta cuello alado severo, linfedema importante de dorso y 

extremidades, que finalmente fallece reportando en autopsia severa hipertrofia y dilatación 

auriculoventricular derecha, PVCSD, CoAo severa, EAo, AoB. La gemela B con leve cuello alado y 

leve edema dorsal, reportando Ecocardiograma normal. En conclusión refieren los autores que 

eexiste una correlación importante entre la severidad de la anormalidad linfática y el grado de 

MCV. No se mendonan limitaciones del estudio ni direcciones futuras de investigación. 

20. Asch AJ et al real izado en USA, publicado en 1979. Se trata de una paciente de 8a y 

medio que presenta ST y síndrome de Horner, caracterizado por debilidad del parpado y boca 

del lado izquierdo. Con cariotipo 45,X, se realiza cateterismo cardiaco donde se evidencia 

aneurisma aórtico como causante del Síndrome de Horner, además de presentar CoAo y AoB. 

En conclusión la paciente reportado amplia el espectro clínico de MCV en ST. El seguimiento 

cardiológico por larga vida parecería ser beneficioso para todos los pacientes con ST aún en 

ausencia de anormalidades clínicas. No es posible recomendar la cateterización cardiaca de 

rutina pero debe realizarse radiografía torácica periódicamente. No se mencionan limitaciones 

del estudio ni direcdones futuras de investigación. 

21. Nghiem QX et al, realizado en USA, publicado en 1972 se trata de una padente de sa 

11m que presenta ESAo hipertrófica idiopática severa y fenotipo de ST, a quien se le inicia 

tratamiento con digoxina desde los 26 días de vida. Siendo revalorada con cateterismo y 

angiograña hasta los sa11m reportándose obstrucción severa del tracto de salida de ambos 

ventrículos. La paciente con ESAo hipertrofia severa no fue reconocida en la infancia y estuvo 
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tomando digitalices que a diferencia de los demás pacientes con esta lesión, mostro aparente 

mejoría. En conclusión aun es incierto si el tratamiento primario debería ser médico o quirúrgico, 

aunque pareciera razonable para evaluar el efecto de propanolol antes de uno o del otro. No se 

mencionan cariotipo, limitaciones del estudio ni direcciones futuras de investigación. 

Artículos de Revision 

22. Bondy CA et al, realizado en USA, publicado en 2008, se trata de una revisión que 

describe el espectro de MVC con particular atención para identificar factores de riesgo para 

disección o ruptura aortica . este articulo describe el espectro de MCV, identifica dificultades 

diagnosticas en definición de DAo y el riesgo para disección en mujeres jóvenes con ST y revisa 

posibles mecanismos genéticos. 

Es de particular importancia medica porque el cuidado cardiaco de adultos con ST es seriamente 

deficiente o no existente y científicamente porque la identificación potencial de genes ligados al 

X complican el desarrollo cardiovascular y la enfermedad coronaria puede girar alrededor de 

esta. En conclusión la prevalencia de la DAo es determinada por la definición de esta. 

El diámetro de la Aorta se determina de acuerdo a edad y se en mujeres con ST comparadas 

con mujeres de la misma edad. El alto predominio de disección aortica no es explicado por el 

alto predominio de AoB. En el análisis final la DAo está siendo reportada en 15-30% de mujeres 

con ST. Los pacientes con defectos cardiovasculares necesitan monitorización continua por 

cardiólogo. 

En cuanto a las direcciones futuras de investigación mencionan que es necesario realizar 

estudios longitudinales para determinar el tiempo de presentación de elongación transversa del 

Arco aórtico, para predecir complicaciones aorticas como dilatación o disección o progresión de 

la CoAo. 
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DISCUSIÓN 

Las pacientes con ST tienen una mayor prevalencia de MCV que la población general, los 

estudios clínicos que aportan datos relevantes son escasos. Una de las intenciones principales 

de este trabajo es evidenciar la gran variabilidad de opiniones respecto a la presencia de MCV 

en pacientes con ST, así como también al abordaje diagnostico de esta y su seguimiento. 

En nuestra revisión encontramos que la prevalencia reportada de MCV en pacientes con ST varía 

de acuerdo la población de estudio. La prevalencia de MCV varía desde el 21.5% según 

Prandstraller D et al publicado en 1999 hasta el 56% según Sybert P et al publicado en 1998. Es 

por mucho la AoB la MCV más frecuentemente reportada, si bien solo por el riesgo de 

endocarditis bacteriana se consideraba anteriormente una cardiopatía benigna, ahora es bien 

conocido su importante factor condicionante hacia la dilatación aortica o peor hada la ruptura 

de esta. Su prevalencia varía desde el 10% según Sybert et al hasta el 38% según Lin AE et al 

publicado en 1998. Se hace hincapié en el seguimiento de esta cardiopatía el cual es esencial 

para prevenir las complicadones como endocarditis, dilatación y disección aortica, así como para 

evaluar la severidad del defecto valvular y determinar el momento quirúrgico.La segunda 

anomalía cardiaca más frecuente fue la CoAo, reportando también otras anomalías menos 

frecuentes como CAPVP, OA, OV, PCA, incluso cardiopatías tan severas con SVIH. La 

importancia de estas radica en la detección oportuna, así como un seguimiento individualizado 

dependiendo de la presencia o no de dilatación aortica, ya que este es el prindpal factor de 

riesgo para disección y ruptura aortica. Carlos Metal evalúa pacientes con HAS y MCV, el 15% 

tenía HAS, el 30 % tenía MCV y el 34 % tenía ambos, encontrando principalmente que el 11 % 

de los casos, no se identifico HAS ni MCV, sugiriendo que el ST por si mismo sea un factor de 

riesgo importante para la disección aórtica; sin embargo, no podemos hacer contraste con los 

casos donde no se detecto ningún factor de riesgo ya que fueron pobremente documentados. 

En cuanto a la asociación que existe entre la MCV y el cariotipo algunos autores como Mazzanti 

L et al reporta en AoB cariotipo 45,X en 15.6%, seguido por Mosaicismo X en 9.5% y 

alteraciones estructurales del X en 8.5%, sin embargo Gotzsche CO et al reporta 45,X en 

11.7%, Mosaidsmo X en 0.5% y alteraciones estructurales del X en 1.6%, estos porcentajes son 

reladonados con el total de los pacientes con ST. Esta variación en cuanto a la prevalencia de 
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Mosaicismo y alteraciones estructurales del X es probable que se deba a diferencias genéticas 

en estas poblaciones. En CoAo el cariotipo 45,X es reportado en 15.7% por Couceiro JA y por 

Prandstraller D en 8.9%. En General la distribución de las MCV en los diferentes cariotipos 

muestra una asociación clara con 45,X, encontrándose que las formas más severas de 

cardiopatía se encuentran en este mismo cariotipo. 

En nuestro país, no encontramos ningún estudio que mencione esta patología ni su asociación 

con MCV. No sabemos, tampoco, que tan frecuente es este síndrome en nuestra población, por 

lo que también los datos que hablan de la incidencia y la prevalencia del problema, son basados 

en estudios realizados desde la década de los años 60 en población norteamericana e italiana. 

El papel fundamental de los 4 pilares de la evaluación inicial de un paciente con este síndrome: 

es la historia clínica, la exploración física completa, la valoración por un cardiólogo, utilizando 

como método diagnostico cardiológico el Ecocardiograma y con diagnóstico molecular del ST 
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CONCLUSIONES 

Las niñas y mujeres con ST necesitan una valoración enfocada a las MCV, así como 

principalmente a las alteraciones de la válvula aortica para identificar pacientes asintomáticas 

con alteraciones estructurales y/o dilatación de la válvula o raíz aortica. Existe muy alta 

prevalencia de AoB en ST que es claramente asociado a dilatación aortica, el seguimiento es 

esencial para prevenir complicaciones como endocarditis, dilatación y disección aortica, así como 

para evaluar la severidad del defecto valvular y determinar el momento quirúrgico. El cariotipo 

que se asocia mayormente a las MCV es el 45,X. Todas las niñas con malformaciones 

cardiovasculares y ST deben recibir antibiótico profiláctico en procedimientos dentales o 

quirúrgicos para prevenir endocarditis bacteriana subaguda. Estas niñas deben de ser tratadas 

en forma multidisciplinaria por médicos familiares, pediatras, maestras de clase, especialistas en 

desarrollo, endocrinólogos, oftalmólogos, otorrinolaringólogos y cardiólogos. Se propone realizar 

estudios genéticos y de bilogía molecular para elucidar la relación entre genotipo y fenotipo, así 

como realizar estudios longitudinales para reportar la prevalencia de MCV en ST en población 

mexicana. Además de concientizar al personal médico sobre la presencia de estas 

malformaciones, su valoración y seguimiento cardiológico. 

Con base en toda la información consultada para la realización de este trabajo, se propone 

concientizar principalmente al personal médico sobre la presencia e importancia de las MCV en 

este síndrome, así como también de la necesidad de realizar estudios en nuestra población. 
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ANEXO 1 

Oxford Centre for Evidence-based Medicine Levels of Evidence 

GRADOS DE RECOMENDACION 

A Estudios de nivel 1 

B Estudios nivel 2 ó 3 o extrapolaciones de estudios nivel 1 

e Estudios nivel 4 o extrapolaciones de estudios de nivel 2 ó 3 estudios 

D Estudios nivel S, inconsistentes o no concluyentes con estudios de cualquier nivel 

·' . . ., , . 
Extrapolac1on de datos que se ut1hzan en una s1tuae~on que puede tener d1ferenc1as dm1camente 

importantes con el estudio original. (Js) 
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ANEXO 2 
Cuadro 1. Estudios de Cohorte 

Autor Diseño de caracterfsticas de Tipo de Cariotipo, No M étodos Conclusiones de los autores Um itaciones del Direcciones futuras 
Ailo estudio, nive l la población, cardiopatfa, No. de pacientes diagnósticos estudio de investigación 

Revista de gradiente tamaño de la Pacientes (%) (%) cardiovasculares 
Pafs y muestra/ No 

recomendad cardiopatfas (%) 
ón cientffi ca 

Vandana Cohorte Pacientes con ST 74 pacientes 4S,X /57 (36%) Ecocardlograma las niñas y mujeres con ST necesitan una valoración No se mencionan No se mencionan 
Sachdev, de 7 a 67 años con AoB (30%) 46XiXq / 5 (22%) trasntorácico enfocada a las alteraciones de la vá lvu la aortica para 
Matura, e 74 pacientes con 46Xde1Xq/1(9%) RMN identificar pacien tes asintomáticas y alteraciones 
Stanlslav MCV/ 253 estructurales y/o dila tación de la vá lvu la aortica o la 
Sidenko, ra fz aortica . Exist e muy alta prevalencia de AoBi en 

2008 ST que es clarame nte asociado a dilatación aortica , el 
JourAm seguimiento es esencial para prevenir 

College o f complicaciones como endocarditis, dilatación y 

cardiology disección ao rtica, asf como para evaluar la severidad 
USA del defecto va lvu lar y determinar el momento 

quirúrgico 

Pra ndstraller Cohorte Pacientes con Ao8 20 4SX (17 .6%), Examen cl fnico, los paciente s con Tumer t ienen una alta prevalencia No se menciona Estudios 
O, Mazza nt i slndrome de (14.7%) 4SX/ 46XX(ll%), EKG, radlogra f fa de m alformaciones cardiovasculares, comparado con genéticos y de 

L. Picchio e Turner no X·AE (12%) de tórax, la población general. los pacientes con cariotipo 4SX bllogfa molecula r 
FM, Magna ni preseleccionados 

IAo +AoB 4SX (4.4%), 
Ecoca rdiogram a tienen alta incidencia defectos ca rdiacos son necesarios para 

e, cardiológicament 
7 pacientes 4Sx/46XX(S .S%) 

trasntorácico elucidar la re lación 
Bergamaschi e . 29 Pacientes 

(5.1%) X·AE (6%) 
(modo M, entre genot ipo y 

R, Perrl A. con defectos bidimensional y fenoti po, asr como el 
1999 cardiacos de 136 CoAo6 4SX(8.9%) doppler) seguimiento de las 

Pediatric (21.5%) (4.4%) cateterlzación lesiones aort icas o la 
Cardiol CAPVP4 4S,X (5.88%) cardiaca y evolución hacia 
Ital ia (2.9%) angiogratfa estas. 

CJA secundum 2 4S,X (2.94%) 

(1.5%) 

CIV 1 4S,X (1.47%) 

(0.73%) 

Cana l AV 1 S,X/46,XX (5.5%) 

(0.73%) 
Sybert P. Cohorte Pacientes con ST AoB 24 (10%) 4SX S9(45%) Ecocardlograma Se debe realizar Ecocardiograma inmediatamente No se mencionan Realizar estudios 
Virginia e de O a 80 años 4SX/46XX trasn torácico haciéndose el diagnostico de ST, además de referi rse longi tudina les 

1998 (16a) a los que se CoAo 23 (9%) 9(33%) para una valoración por e l cardiólogo, pero esta no usando RMN y 
Pediatrics les rea lizo X-AE 21 () sustituye la visualización ecocardiográfica . La Ecoca rd iograma para 

USA Ecocardiograma y CoAo/Ao8 4 complicación más frecue nte e importante es la establecer 
(2%) 
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se les dio EA o/ disección Aortica, la cual es precedida por dilatación parámetros 
seguimiento a 10 Regurgitación Aortica. normales de los 

años 136/244 11 (5%) diámetros de la ralz 
(56%) aortica en pacientes 

con ST 

M azzanti L, Cohorte Pacientes de 1 AoB 74 4SX SO (15.6%) Examen cHnico, Observamos una Importante correlación entre el No se mencionan Realiza r estudios 
Caccia ri E, e mes a 24 años con (12.5%) x-mosaicismo 7 EKG, tipo de cardiopat fa y el cariotipo, solo los pacientes longitudinales en 

ISGTS ST (9.5%) Ra dlografla de con 4SX presentan un alto grado de prevalencia de pacientes con ST 
1998 136(22.9%) X-AE 17 (8.5%) tórax estas cardiopatías, en la AoBi y AoVO prevalece en adultos para def inir 

Journal of MCV/ 594 CoAo41 45,X 35 (10.9%) Ecoca rdlograma pacientes con alteraciones estructurales del X. Puede la historia natura l de 
Pediatrics (6.9%) X-mosaicismo 4 trasntorácico ser que los factores determinante de las cardiopatfas enfermedades 

Ita lia (5.4%) sea n ligados al X cardiacas en ST. 

X-AE 2 (1%) 

AoB19 45,X 10 (3.1%) 
(3.2%) X-Mosaicismo S 

(6.8%) 
X-AE4(2%) 

CAPVP 17 45,X 15 (4. 7%) 

(2.9%) X-Mosaicismo 1 
(1.4%) 

X-AE 1 (0.5%) 

CIA ostium 45,X 9 (2 .8%) 
secundum X·Mosaicismo 3 

13 (2.2%) (4 .1%) 
X-AE 1 (0.5%) 

CIV3 45,X 3 (0.9%) 
(0.5%) 

Canal AV 1 X-Mosaicismo 1 
(0.2%) (1.4%) 

MooreJW, Cohorte 21 pacientes con CAPVP 3/21 45,X 3 (14.2%) Examen cHnico Basado en nuestros resultados, parece prudente No se mencionan No se m enciona n 
KirbyWC, e ST evaluados de (14.2%) por card iólogo revisar cuidadosa mente los pacientes con ST y 

RogersWM, agosto de 1985 a AoB 5/21 45,X4 (19%) pediatra, EKG, CAPVP en conjunto con otras lesiones mejor 
Poth MA enero de 1989 (23.8%) 4S,X/46,XX radiografía de conocidas. En la práctica clínica la presencia de soplo 

1991 con edad media 1(4.7%) tórax, pulmonar, reforzamiento del 2do ruido, en la 
Pediatrics de 10.2años. 10 CoAo 2/21 4S,X 2 (9.5%) Ecocardiograma exploración, ligera hipertrofia del ventriculo derecho 

USA (47.6%)/21 con (9.5%) modo M, 2Dy en el EKG, pul monar prominente en la radiogra fía 
MCV CoAo/ AoB 2/21 45,X 2 (9.5%) doppler. Algunos y/ o ligera hipertrofia del ventriculo derecho en el 

(9.5%) cateterlzación y Ecoca rdiog rama sugiere el diagnostico. 

CIV 1 (4.7%) 45,X 1 (4.7%) angiograf la 

PVM 1 (4.7%) 45,X 1 (4.7%) 

----
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Cuadro 2. Transversal 

Autor Diseño de Caracterlsticas de la Tipo de Cariotipo, No Métodos Conclusiones de los autores Umitaciones Direcciones 
Año estudio, nive l población, tamaño de Cardiopatla, No. de pacientes diagnósticos del estudio futuras de 

Revista de gradiente y la muestra/ No Pacientes (%) (%) eardiovasculares investiga ció 
País recomendación cardiopatlas (%) n 

clentlflca 
Un AE, Uppe B, Transversal Encuesta realizada CoAo (41%) No se Ecocardiograma Es necesaria más información acerca de la frecuencia e Como No se 
Rosenfeld RG B acerca de pacientes mencionan historia natural de la dilatación aortica en síndrome de limitante mencionan 

1998 con ST sobre la AoB (38%) Tumer. Este trabajo contribuye a nuevos datos de los principal se 
Pedía tries presencia de pacientes e incrementa la revisión de la literatura. A pesar menciona la 

USA cardiopatfa, dilatación DAo 15(6.3%) de las limitaciones bien reconocidas de este estudio obtención de 
aortica e hipertensión (autoreporte) se ha detectado dilatación aortlca en 6 % los datos 

de recién nacidos a de los pacientes con ST con o sin disección aortica. recabados 
mayores de 41 años. Aunque rara esta es una ocurrencia potencia !mente por medio de 

Reportando 120 catastrófica, siendo necesario aumentar el conocimiento autoreporte o 
(52%)con MCV/232 en el personal de salud. En este estudio y en la literatura encuesta lo 

se encuentra que la mayorla de los pacientes con cual 
dilatación aortica tienen factores de riesgo asociados subestima la 
como CHD, AoBi, CoA o e HAS. Estos pacientes incidencia de 
representan un grupo de riesgo más alto que deben dilatación 
seguirse normalmente por un cardiólogo aortica. 

Couceiro JA, Transversal Niñas con ST de O a 17 CoAo 3 (15.7%) 45X Examen físico, La prevalencia de las MCV en ST es del 26% comparada No se No se 
Pérez R, Fuster 8 años (12a) 45X/46XXq EKG, radiografía de con 0.8% de la población general. La MCV más mencionan mencionan 
M, Barreiro J, 5(26%) pacien tes con 

AoB 2 (10.5%) 
tórax, frecuentemente es la CoAo, seguida por la AoBI, se 

Pombo M MCV/19 
45,X 

Ecocardiograma encontró que las formas más severas de MCV se 
1995 

EP1 (5.2%) 45,X/46,XX 
modo M y 20, presentan en cariotipo 45,X. La estenosis de VP se 

Anales cateterismo y encontró en mosaicismo X. 
españoles de 

PCA 1 (5 .2%) 45,X 
angiografla 

pediatrla 
España 

Gotzsche CO, Transversal Niñas con ST de 6m CoAo18 (10%) 5,X 17 (9.5%) Examen trsico, El ST de asociado substancialmente con el Incremento en No se No se 
Krag-Oison B, B a46a(23a) -mosaicismo 1 EKG, radiografla de la prevalencia de MCV. Se encontró 26% de MCV en ST. La menciona menciona 

Nielsen J, 46(26%) pacientes con (O .S%) tórax, AoBi es la malfcrmación más común encontrada en ST y 
Sorensen KE, MCV/179 AoB 25(14%) 5,X 21 (11 .7%) Ecocardiograma en la población general con14% y 2% respectivamente. En 
Kristensen 80 ~-Mosaicismo general la AoBi por si sola predispone a estenosis y/o 

1994 1(0.5%) insuficiencia valvular con el avance de la edad. En nuestro 
Arch Dis Child X-AE 3 (1.6%) estudio la prevalencia de MCV fue signlficantemente 

Dinamarca EAo 8 (4.5%) 45,X 6 (3.3%) mayor en 4S,X y la combinación de CoAo y anormalidades 

EAo/AoBi 4 ~-Mosaicismo de la válvula aortica solo se observo en este cariotipo 

(2.2%) 1(0.5%) (4S,X). Se recomienda examen cardiológlco, incluyendo 

X-AE 1 (0.5%) Ecocardiograma doppler en todas las mujeres con ST 

Regurgitación 5,X 11 (6.1%) desde que se establece el diagnostico 

Ao 11 (6.1%) 
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Cuadro 3. Serie de Casos 
Autor 
Año 

Revista 

Pais 

carlson M, 
Si lbe rbach M 

2007 
J Med Genet 

Van Egmond 
H, Orye E, 
Praet M, 

Coppens M, 
Devtoo­

Biancquaert 
A. 

1988 
8r HeartJ 

Diseño de 
estudio, nivel 
de gradiente y 
recom endación 

clentlflca 
Serie de casos 

8 

Serie de Casos 
8 

Un AE, Lippe Serie de Casos 
BM, Geffner 8 

Características de la 
población, tamaño de 

la muestra/ No 
cardiopatias (%) 

Revisión de 85 casos 

de d isección aórtica 
en ST que fueron 

relatados entre 1961 y 
2006. 4-64años 

(30.7a). 
Mas reporte de 2 

casos de disección 
aortica en ST {18 y 

29a) 

63 pacientes con ST 
admitido al hospital a 
partir de 1972 hasta 

1965 
20(31 .7%)/63 con 

MCV 

Tipo de cardiopatía, 
No. Pacientes (%) 

Di sAo 

Sfndrome de corazón 
Izquierdo hipoplásico 

3/63 (4.7%) 

2 pacientes con ST con AoB, EAo, DAo 
disección y ruptura 

cariotipo, 
No de 

pacientes 
(%) 

45,X80% 
{39/49) 

Mosaicismo 
-X20 

(10/49) 

45,X2 
(3.1%) 

45,X/46,XX 
1(1.5%) 

45,X 

Métodos 
diagnósticos 

cardiovasculares 

Ecocardiograma 
transesofágico, TAC 

torácica o RMN 
cardiaca 

Ecocardlograma y 
cateterismo 

cardiaco 

Conclusiones de los autores 

Las mujeres con ST t ienen alto riesgo para la disección 
catastrófica aórtica y la ruptura, pero el perfil clfnlco 
para las pacientes en riesgo no está descrito aún. De 
los casos evaluados con HAS y MCV, el15 %tenia HAS, 
el 30 % tenia MCV y el 34% tenia MCV y HAS. En el 11 
% de los casos, no se identifico HAS ni MCV, sugiriendo 
que el ST por si mismo sea un factor de riesgo 
importante para la disección aórtica. Todos los 
doctores que tratan a mujeres con ST deberian ser 
conscientes del alto riesgo de disección aórtica. Existe 
un elevado para MCV durante el embarazo en aquellas 
que están recibiendo técnicas de asistencia 
reproductiva, debe darse educación temprana en 
pacientes con ST que contemplan el embarazo. Una 
revisión preliminar de los datos del ITSADR (registro 
internacional de disección aortlca en ST) sugiere que 
los signos y los slntomas que pueden anunciar una 
disección aórtica incluyan quejas al parecer menores 
como el dolor abdominal, "el ardor de estómago", 
dolor irradiado a espalda u hombros, cambio en la 
fonación (debido a la tracción sobre el nervio larlngeo 
recurrente). los sfntomas que persisten siempre 
deberlan ser tomados en consideración en la 
valoración del paciente incluyendo Ecocardiograma 
transesofágico TAC torácica o RMN cardiaca 
En una serie de fetos abortados con s(ndrome de 
corazón izquierdo hipoplásico el análisis cromosómico 
mostró cariotipo 45X en el 18.1%. La teoria de flujo 
postula que la CoAo es el resultado de enfermedad 
izquierda ventricular obstructiva en el feto que reduce 
el flujo por la aorta que asciende y el cayado de la 
aorta y aumenta el flujo por la arteria pulmonar. Alta 
frecuencia de pacientes con ST y MCV tienen CoAo y 
EAo por lo que se espera una forma de enfermedad 
izquierda obstructiva en útero como el SCIH y esto 
podria ser una de las causas de la alta incidencia de 
muerte intrauterina en pacientes con ST. 

Umitaciones 

del estudio 

No se 
mencionan 

No se 
menciona 

Direcciones 

futuras de 
investigación 

Real izar un 
registro 

internacional 
de disección 

aórtica en ST. 

Estudiar el 
sistema 

cardiovascula 
r y análisis 

cromosómico 
en fetos 

abortados 

Radiografia 
tórax, 

de Existen múltiples factores de riesgo para la disección No se No se 
aortica incluyendo CoAo, AoBi e HAS la dilatación de mencionan mencionan 
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M E, Gomes aortlca de 28 y 191 CoAo, HAS, AoB, DAo Ecocardiograma ra fz aórtica puede ser un encuentro adiciona l que 
A, lois JF, (bidimensional y sugiere que el paciente con el ST este también en 
Barton cw, doppler), riesgo. Cuando está presente, RMN visua li za la aorta 
Rosenthal A, anglografla y completa permitiendo valoración del sit io y grado de 
Friedman WF tomograffa torácica di latación. En pacientes con la disección, la aorta a 
1966 menudo expone pruebas patológicas de necrosis 
J Pedlatr d stica. Los métodos terapéuticos para disminuir los 

riesgos, como aquellos dirigidos hacia prevención de 
endocarditis bacteriana, control de la presión 
sangulnea y quizás profilaxis con beta bloqueadores o 
cirug fa reconstructiva puede ser necesario 
considerarlas. Pacientes con ST, sus fam iliares y los 
médicos deberfa esta r conscientes de la Importancia de 
dolor torácico inexplicable, disnea o hipotensión como 
manifestaciones potencia les de disección aortica y 
ruptura . 

Va n der Serie de Casos 9 pacientes con ST de CoAo4 45,X EKG, radiografía de No se puede reportar la incidencia de MCV en ST ya No se No se 
Hauwaert LG, S A 17 años tórax, cateterismo que todos los pacientes fueron enviados menciona menciona 
Fryns JP, EAo4 45,X3 cardiaco principa lmente para valoración ca rd iológica . En el ST 
Dumoulin M, 45,X/46XX las MCV predominantes son las del lado izquierdo 
Logghe N 1 

1978 CoAo/EAo 1 45,X 

Br HeartJ 

Christopher Serie de Casos 36 pacientes recluidos CoAo7 No se Cateterismo Las MCV asociada a ST son más frecuentes que lo No se No se 
R. Rainier- B en el hospita l con ST CIV1 realizo cardiaco reportado. 44% pacientes algunas forma de MCV. La menciona menciona 
Pope, Russell 16(44%) MCV PCA1 estenosis pulmonar fue encontrada tan 
D. EP 7 frecuentemente como la más comúnmente reportada 
Cunningham, CoAo. los pacientes con ST t fpico quienes tiene 
Alexander S. cromat ina negativa, pueden tener CoAo o EP 
Nadas, John 
F. Crigler 
1964 
Pediatrics 
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Cuadro 4. Reporte de Caso 

Autor Diseño de Características de la Tipo de Cariotipo, No de Métodos diagnósticos Conclusiones de los autores Umitacione Direcciones 

Año estudio, nive l de población, tamafio de la cardiopatla, No. pacientes (%) cardiovasculares s del fu turas de 
Revista gradiente y muestra/ No cardiopatías Pacientes (%) estudio investigación 

Pals recomendación (%) 
cientffica 

JA, Pittman HC, Re porte de caso 1 paciente de 2 años con CAPVP/PCA/CoAo/ 45,X Ecocardiograma, Este re porte y los estudios citados No se No se 

Burton EM B a usencia congénita de vena arco aórtico Tomografla hacen pensar que existe una mencionan mencionan 

2006 Porta y MCV en ST pequefio y cont rastada con re lación ent re ACVP o venopatfa 

Pedia tr Ra diol anular/CIV reconstrucción, porta l obliterada adquirida y la 
USA muscular/ persisten angiografla por RMN formación de hipe rplas la nodular 

cia de Vena Cava hepática en ST. la evaluación debe 
Superior Izquierda realiza rse en pacientes con ST y 

alteraciones en las pruebas de 
función hepát ica con ult rasonido 
doppler, tomografla cont rastada 

con reconstrucción o 
angiorresonancia magnt!t ica 

lissieres P, Didier O, Reporte de caso 1 paciente de 6 con ST y EAo severa Com plejo mosaico Ecocardiograma En to das la s niñas con ST debe No se No se 

Dahoun S, Jaeggl ET B EAo severa Turner realizase valoración cardiológica menciona mencionan 
2003 incluyendo Ecocardiograma, 

J Pedia tr independientemente de las 

Suiza anormalidades cromosóm icas. 

Digil ioMC, Reporte de Caso paciente de 2 dfas de vida canal AV tipo A de 4S,X/46,XX,i(21q) Examen clfnico, EKG, El presente paciente presenta No se No se 
Mingarelli R, B que presenta fa lla cardiaca Rastelli con Radiografla de tórax, dismorfias facia les eo ncontradas en mencionan mencionan 

Marino B, Gia nnotti congestiva y soplo sistólico hipertrofia de Ecocardiogra ma SD, de hecho e l diagnostico de SD 
A, Melchionda S, ventrícu lo derecho fu e sospechado desde el 

Da llapiccola B nacim iento. La MCV encontrada es 

1994 bastant e rara incluyendo defectos 
di nGenet usualmente encontrados en ambos 

Italia slndromes. El cana l AV es la MCV 
m ás tfpica de trisomfa 21, mientras 

que la obstrucción de sa lida 
izquierda son característ icas del ST. 

Por consiguient e es concebible que 
la MCV separa damente 

encontrada en SD y ST, coexistan 
en esta doble aneuploidia, 

considerándose consecuencia de la 
aneusomia segmenta! del 

cromosoma 21 y disrupdón del 
cromosoma X durante la 

embriogt!nesis cardiaca normal 
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Rosti L. Festa P, 
Frigio/a A, Rosti D 

1993 
Pediatrics 

Italia 

Marino B, Digi llo 

MC, Papa M, 
Glannotti A, 
Dallapiccola B 
199 1 
Pediatr cardiol 
USA 

Un AE, Garver KL 

1988 
Am J Med Gene! 
USA 

Reporte de caso 
B 

Reporte de caso 
B 

Reporte de caso 
B 

1 paciente de 2 dlas de vida 
con falla cardiaca 

congestiva y soplo sistólico 

Paciente de 1 dla de vida 
con soplo cardiaco y falla 
cardiaca congestiva 

2 Pacientes gemelos con ST 

Tronco arterioso 
tipol 

canal AV 

CoA o 

Gemela A severa 
hipertrofia y 
dilatación 
auriculoventricular 
Persistencia de 
vena cava superior 
derecha, CoAo, 
EAo, AoB 
Gemela B sin MCV 

45,X 

45,X 

45,X,inv(9)(p13;q1 
3) 

45,X,inv(9)(pl3;q1 
3) 

Examen cllnico, EKG, 
Ecocardiograma 

Examen físico, EKG, 
radiografía de tórax, 
Ecocardiograma 
bidimensional, 
cateterismo y 
angiograffa 

EKG, radiografía de 
tórax, Ecocardiograma 

Este es el primer reporte de 
anomalfas conotruncales en 
pacientes con ST. podemos 

suponer que en este recién nacido, 
el efecto directo de obstrucción 

linfática era relativamente 
pequeño, mientras que debe haber 
habido algún factor intercorriente 
que cambiara la migración y/o el 
desarrollo de las células cardiacas 

normales de la cresta neural, 
bloqueando el proceso normal de 

septación en el flujo nomnal de 
salida del corazón 

No se 
menciona 

La presencia de MCV en ST es bien 1 No se 
conocida. Los t ipos de MCV en esa menciona 
aneuploidia son limitados en 
número y afecta prevalentemente 
el lado izquierdo del corazón . En 
general es muy común el canal AV 
en pacientes con trlsomfa 21, pero 
es raro en sujetos con diferentes 
tipos de aberraciones 
cromosómicas, solo ha sido 
descrito una asociada con 
anomalfas de los cromosomas 
sexuales. la presencia de CoAo en 
nuestro paciente es caracterfstica 
de 4S,X, pero esto no es fácil de 
explicar por la asociación con canal 
AV. Esta rara combinación de 
anomalfas puede representar el 
resultado del desconocimiento de 
los mecanismos embriogénicos o 
la posibilidad de ocurrencia de 2 
malformaciones en el mismo 
paciente. 
Existe una correlación importante 
entre la severidad de la 
anormal idad linfática y el grado de 
MCV 

No se 
menciona 

No se 
menciona 

No se 
menciona 

No se 
menciona 
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Asch AJ Reporte de caso Pa ciente Ba con ST y CoAo • Aneurisma 4S,X EKG, radiografía de El paciente reportado am plia el No se No se 

1979 B Sfndrome de Horner Aortico • AoB tórax, cateterismo espectro cllnico de MCV en ST. El menciona m enciona 

Am J Dis Child seguimiento ca rdiológico por lar¡a 

USA vida parecerla ser beneficioso para 
todos los pacientes con ST aún en 
ausencia de anormalidades 
clínicas. No es posible recomendar 
la cateterización cardiaca de rutina 
pero debe realizarse radiografía 

torácica periódicamente 

Nghlem QX, Toledo Reporte de caso 1 paciente de 51 11m con Obstrucción severa No se menciona EKG, radiografía de La paciente con estenosis No se No se 
JR, Schreiber MH, B Estenosis Subaórtica del t racto de salida tórax, cateterismo Subaórtica hipertrofia severa no menciona menciona 
Harrls LC, Lockhart hipertrófica idiopática de ambos cardiaco fue reconocida en la infancia y 
ll, Tyson KR severa y ST ventrfcu los estuvo toma ndo digitalicos. A 

1972 diferencia de los demás pacientes 
AmJ cardiol con esta lesión, mostro aparente 
USA mejoría . Actualme nte es incierto si 

el tratamiento primario deberfa ser 

médico o quirúrgico, aunque 

pa reciera razonable para evaluar el 

efecto de propanolol antes de uno 
o del otro. 
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CUADRO 5. Artículos de Revision 

Autor Diseño de Caracterlsticas de la Tipo de cariotipo, No Métodos Conclusiones de los autores Umitaciones Direcciones futuras de 

Año estudio, nivel de población, tamaño Cardiopatía, No. de pacientes dia1nósticos del estudio investigación 
Revista gradiente y de la muestra/ No Pacientes (%) (%) ca rdlovascu la res 

Pafs recomendación cardiopatfas (%) 
cientffica 

BondyCA Revision Pacientes con ST AoB 30% No aplica EKG, la prevalencia de la OAo es determinada No se Es necesario estudios 
2008 A DAo 15-30% Angiorresonancla, por la definición de esta. El diámetro de mencionan longitudinales para 

Congenlt Heart Dis TAC la Aorta se determina de acuerdo a edad determinar el tiempo de 
y SC en mujeres con ST comparadas con presentación de 

mujeres de la misma edad. El alto elongación transversa 

predominio de disección de aortica no del Arco aórtico, para 
es explicado por el alto predominio de predecir complicaciones 

AoBi. Los pacientes con defectos aorticas como di latación 
cardiovasculares necesitan o disección o progresión 

monitorización continua por cardiólogo de la CoAo 
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Mo: Atresia Aórtica 

AoB: Aorta Bicúspide 

ANEXO 3 

GLOSARIO 

ASDA: arteria subclavia derecha aberrante 

Canal AV: Canal auriculoventricular 

CAPVP: Conexión Anómala Parcial de Venas Pulmonares 

OA: Comunicación Interauricular 

OV: Comunicación Interventricular 

CoAo: Coartación Aortica 

DAo: Dilatación Aortica 

DisAo: Disección Aortica 

EAo: Estenosis Aortica 

EKG: Electrocardiograma 

EM: Estenosis Mitral 

EP: Estenosis Pulmonar 

ESAo: Estenosis Subaórtica 

HAS: Hipertensión Arterial Sistémica 

IAo: Insuficiencia Aortica 

SVIH: Síndrome de Ventrículo Izquierdo Hipoplásico 

MCV: Malformación cardiovascular 

PCA: Persistencia del Conducto Arterioso 

PCoAo: Pseudocoartación Aórtica 

PVCSI: Persistencia de Vena Cava Superior Izquierda 

PVM: Prolapso de la válvula mitral 

ST: Síndrome de Turner 

VO: Vena Cava Inferior 

VCS: Vena cava Superior 

RT: Radiografía de Tórax 

__ .. _.,... __ 
: jNr 
~OEé~ 

",;¡ !iocuúENTACtófw 
...._ __ --- - --- .... - --- --- -- .. . - ··--
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