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Disgenesia gonadal
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OVARIO
26% 45,X
76% mosaicos

CINTILLAS GONADALES
95% fallo ovárico precoz
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Cariotipos



Cariotipos

� El fenotipo de un individuo NO puede ser predicho por 
un estudio genético.

� El cariotipo en sangre periférica puede NO reflejar el 
cariotipo gonadal. 



Menstruaciones 
20%

Telarquia
10-15% 45X

30% mosaicos

Embarazo
2-5%

Disgenesia gonadal
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Terapia hormonal sustitutiva

Hacia los 8-9 años: 
� Determinación FSH, LH, estradiol
� AMH

� Ecografía pélvica?

El tratamiento a dosis bajas de estrógenos prepuberalmente no ha demostrado mejorar el tamaño uterino



Terapia hormonal sustitutiva

Inducción hacia los 11-12 años
- Elevación FSH, LH constatada
- Talla mínima*
- Consensuado con la paciente

*En diagnósticos tardíos se recomienda tratamiento con GH simultáneamente



Terapia hormonal sustitutiva

Secuencial, dosis mínimas crecientes 
durante 2-3 años



Terapia hormonal sustitutiva

Transdérmica
- Mejor disponibilidad
- < carcinogénesis (ca mama)
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Terapia hormonal sustitutiva

Progevera

Proginova

Progefikk



Terapia hormonal sustitutiva
� Fin: 50-51 años, edad de la menopausia

Beneficios Desarrollo de caracteres sexuales 2º, maduración del útero, inicio de menstruación
Completar la adquisición de masa ósea
Maduración psicológica, social
Mejoría del p lipoproteico (c-HDL). Menor aterogénesis y obesidad central.
Neurocognítivo: mejoría en memoria, motricidad, ejecución, procesamiento visuespacial
Mejoría de hipertransaminasemia. La hipertransaminasemia no contraindica la terapia 
estrogénica.

Efectos 2º Riesgo de tromboembolismo (minimizado con uso transdérmico)

� Monitorización: el grado de supresión FSH,LH puede no ser completo hasta dosis plenas de tratamiento



Muchas gracias


