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Aspectos clínicos del síndrome 
de Turner en etapa pediátrica

Atilano Carcavilla Urquí

Consejería de Sanidad

El síndrome de Turner: detección, atención y necesidades de las pacientes



Manifestaciones clínicas en la edad pediátrica:

• La importancia del diagnóstico precoz:

– Talla

– Desarrollo puberal

– Calidad de vida, mediante la detección precoz de problemas asociados “tratables”

– Fertilidad
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Manifestaciones clínicas en la etapa pre-perinatal:

• Diagnóstico prenatal 

Anomalías ecográficas prenatales

Cribado del primer trimestre alterado

Flujo anómalo por el ductus venoso

Test prenatal no invasivo de alto riesgo para ST
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• Diagnóstico prenatal 
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Manifestaciones clínicas en la etapa pre-perinatal:

• Diagnóstico prenatal 

Anomalías ecográficas prenatales

 Higroma quístico

 Anomalías cardiacas del lado izquierdo

 RNPAP/VC superior persistente

 Anomalías renales

 Onfalocele

 Fémur corto

 CIR



Manifestaciones clínicas en la etapa pre-perinatal:

• Diagnóstico prenatal 

Anomalías ecográficas prenatales

Cribado del primer trimestre alterado

Incremento de la translucencia nucal



Manifestaciones clínicas en la etapa pre-perinatal:

• Diagnóstico prenatal 

Test prenatal no invasivo de alto riesgo para ST

Tiene potencial para aumentar los casos incidentales

También el estrés emocional y los tests invasivos

Es una técnica de cribado, no diagnóstica

VPP muy variable (9-85%) que mejora si anomalía 

ecográfica (se debe ofrecer siempre US)

Si se ofrece diagnóstico genético invasivo debe ser 

tras consejo genético detallado

El diagnóstico prenatal invasivo también precisa 

confirmación postnatal



Manifestaciones clínicas en la etapa pre-perinatal:

• Periodo neonatal 
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• Periodo neonatal 
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Cuándo sospechar el síndrome de Turner:

Periodo prenatal:

 Anomalías ecográficas prenatales

 Cribado del primer trimestre alterado

 Flujo anómalo por el ductus venoso

 Test prenatal no invasivo de alto riesgo para ST

Periodo neonatal:
 Fenotipo característico

 Anomalías linfáticas

 Anomalías cardiacas del lado izquierdo
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Características físicas:

Ptosis palpebral

Hendiduras palpebrales descendentes

Hipertelorismo

Pliegue epicanto

Orejas de implantación baja

Paladar estrecho

Micrognatia

Cuello corto y ancho

Pterigium colli

Ullrich, Zeitschrift für Kinderheilkunde. 1930;49(3): 271-276

 



Manifestaciones clínicas en la edad pediátrica:

Características físicas:

Tórax ancho o “en coraza”

Teletelia

Pezones invertidos

Escoliosis

Cúbito valgo

Displasia congénita de cadera

Genu valgo

Ullrich, Zeitschrift für Kinderheilkunde. 1930;49(3): 271-276

 



Manifestaciones clínicas en la edad pediátrica:

Características físicas:

Cuarto metacarpiano corto

Deformidad de Madelung

Tauber, Eur J Pediatr. 2004;163:475-481

 



Manifestaciones clínicas en la edad pediátrica:

Características físicas de piel, uñas y pelo:

Linfedema de manos y pies

Hipoplasia/distrofia uñas

Uñas hiperconvexas

Múltipes nevi pigmentados

Alopecia

Vitíligo

Lowenstein, J Am Acad Dermatol. 2004;50:767-776

 



Manifestaciones clínicas en la edad pediátrica:

Trastorno de crecimiento

Trastorno de inicio en el segundo trimestre
de la gestación

Peso y longitud disminuidos al nacer
0,5-1 SDS (p10-25)
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Trastorno de crecimiento
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Cardiopatía congénita
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Cardiopatía congénita
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Manifestaciones clínicas en la edad pediátrica:

Hipogonadismo

Insuficiencia ovárica precoz:

  Telarquia espontánea (21-50%)

  Menarquia espontánea (15-30%)

Infertilidad y mayor riesgo de abortos:

  Embarazo espontáneo (5-7%) en mosaicos (aunque también en 45,X)

Tanaka, Clin Pediatr Endocrinol. 2015;24:167–173

 



Manifestaciones clínicas en la edad pediátrica:

Gravholt, Eur J Endocrinol. 2024;190(6):G53-G151

 

• c



Manifestaciones clínicas en la edad pediátrica:

Trastornos endocrinológicos

Hipocrecimiento

Hipogonadismo

Intolerancia a la glucosa

Diabetes mellitus tipo 1

Diabetes mellitus tipo 2

Obesidad/sobrepeso

Tiroiditis autoinmune (aumento de enfermedades autoinmunes en 

general, vg enfermedad celiaca)

Hiperinsulinismo
Gravholt, Nat Rev Endocrinol. 2019;15:601-614

 



Cuándo sospechar el síndrome de Turner:

Periodo prenatal:

 Anomalías ecográficas prenatales

 Cribado del primer trimestre alterado

 Flujo anómalo por el ductus venoso

 Test prenatal no invasivo de alto riesgo para ST

Periodo neonatal:
 Fenotipo característico

 Anomalías linfáticas

 Anomalías cardiacas del lado izquierdo

Etapa pediátrica:

 Características faciales típicas

 Fallo de medro y talla baja

 Cardiopatías congénitas típicas

 Retraso/ausencia puberal, amenorrea, infertilidad



Manifestaciones clínicas en la edad pediátrica:

Trastornos 
gastrointestinales/hepáticos

Hipertransaminasemia

Enfermedad inflamatoria intestinal

Gravholt, Nat Rev Endocrinol. 2019;15:601-614

 

Trastornos renales
Riñón en herradura

Riñones ectópicos.

Duplicidad renal/piélica/ureteral

Aplasia renal

Problemas psicosociales y neurocognitivos
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Manifestaciones clínicas en la edad pediátrica:

Trastornos 
gastrointestinales/hepáticos

Hipertransaminasemia

Enfermedad inflamatoria intestinal
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Trastornos renales
Riñón en herradura

Riñones ectópicos.

Duplicidad renal/piélica/ureteral

Aplasia renal

Problemas psicosociales y neurocognitivos
Inmadurez emocional

Trastorno específico del lenguaje

Problemas de conducta

Problemas dentales y periodontales

Problemas oftamológicos
Estrabismo

Defectos de refracción

Glaucoma y cataratas congénitas/adquiridas

Problemas de audición
Hipoacusia (36-84%) de conducción y neurosensorial

Riesgo x35 la población general

75% de las niñas no identifican su defecto de audición

Otitis de repetición

Afectación de la calidad de vida



Cuándo sospechar el síndrome de Turner:

Periodo prenatal:

 Anomalías ecográficas prenatales

 Cribado del primer trimestre alterado

 Flujo anómalo por el ductus venoso

 Test prenatal no invasivo de alto riesgo para ST

Periodo neonatal:
 Fenotipo característico

 Anomalías linfáticas

 Anomalías cardiacas del lado izquierdo

Etapa pediátrica:

 Características faciales típicas

 Manifestaciones osteomusculares, Madelung

 Fallo de medro y talla baja

 Cardiopatías congénitas típicas

 Retraso/ausencia puberal, amenorrea, infertilidad

 Test prenatal no invasivo de alto riesgo para ST

 Otitis de repetición/hipoacusia

 Anomalías renales congénitas

 Perfil neurocognitivo

 Hipertransaminasemia

 Enfermedades autoinmunes

 



Cuándo solicitar estudio genético:
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Muchas gracias
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