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definición, prevalencia, tipos y 

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

• Condición en individuos fenotípicamente femeninos con un cariotipo que 

contiene un cromosoma X y la ausencia completa o parcial del segundo 

cromosoma sexual, asociado con una o más manifestaciones clínicas 

típicas

 

Gravholt, Eur J Endocrinol. 2017;177(3):G1-G70

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

 



Definición:

• Condición en individuos fenotípicamente femeninos con un cariotipo que 

contiene un cromosoma X y la ausencia completa o parcial del segundo 

cromosoma sexual, asociado con una o más manifestaciones clínicas 

típicas (talla baja, insuficiencia ovárica, pérdida de audición 

neurosensorial precoz, malformaciones congénitas cardiovasculares, 

esqueléticas o renales características, un perfil neurocomportamental 

específico u otras condiciones más frecuentes en el síndrome de Turner 

como la enfermedad celiaca y el hipotiroidismo)

 

Gravholt, Eur J Endocrinol. 2017;177(3):G1-G70
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Definición:

• No incluye:
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Individuos 45,X/46,XX que no tienen genitales externos femeninos típicos

 



Epidemiología:



Epidemiología:

• 25-50/100.000 mujeres

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

 



Epidemiología:

• 25-50/100.000 mujeres  

• 1/2000-2500 recién nacidas mujeres

 

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

• Frecuencia de diagnóstico: 17-35/100.000 mujeres
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• Prevalencia real: 64/100.000 mujeres
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Epidemiología:

Todos los cariotipos 45,X

Berglund, Orphanet J Rare Dis. 2019;14(1)16

 



Epidemiología:



Epidemiología:

Jeon, Genet Med. 2012;14(1)27-38

 

Revisión sistemática sobre decisión de interrupción de la gestación en caso 

de diagnóstico prenatal de anomalías de los cromosomas sexuales (ACS)

 1987-2011

 19 estudios

 S Turner: ACS con mayor probabilidad de interrupción: 76 %(33-100)

 Otros factores: edad de los padres, edad gestacional, número de hijos, 

asesoramiento prenatal por un genetista

  



Epidemiología:
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Mediana de edad al diagnóstico: 15 años

La edad al diagnóstico tiene 3 picos:

 Prenatal y perinatal

  Ecografías prenatales

  Test genético prenatal

  Cribado prenatal de S Down

 5-20 años

  Crecimiento, pubertad, amenorrea

 30-40 años

  Infertilidad



Cariotipos:

Gravholt, Endo Rev. 2023;44(1):33-69

 



Correlación genotipo-fenotipo:

Snyder, Eur J Med Genet. 2021;64(3):104140

 

45,X: mayor morbilidad y mortalidad



Correlación genotipo-fenotipo:

45,X: mayor morbilidad y mortalidad

45,X/46,XX: 

 Menos probabilidad de desarrollar obesidad e hipertensión

 Mayor probabilidad de menarquia y gestaciones espontáneas

 Menos frecuencia de hipoacusia

45,X/47,XXX

 Mayor probabilidad de menarquia y gestaciones espontáneas, fenotipo más leve

Gravholt, Endo Rev. 2023;44(1):33-69

 



Correlación genotipo-fenotipo:

45,X/46,XY

 Mayor riesgo de gonadoblastoma (todos con material del cromosoma Y)

 Menor frecuencia de enfermedad tiroidea autoinmune

 Menos frecuencia de hipoacusia

Deleción de Xp

  Mayor probabilidad de enfermedad tiroidea autoinmune y enf celiaca

Isocromosoma Xq

 Mayor probabilidad de enfermedad tiroidea autoinmune y diabetes

Gravholt, Endo Rev. 2023;44(1):33-69

 



Correlación genotipo-fenotipo:

Cromosoma X en anillo

 Mayor probabilidad de discapacidad intelectual

 Menos frecuencia de hipoacusia

Gravholt, Endo Rev. 2023;44(1):33-69

 



Patogenia:
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Genes dependientes de dosis génica:

SHOX



Patogenia:
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Genes dependientes de dosis génica:

SHOX

RPS4X/Y

KDM6A

Posible relación con fenotipo 

neuropsicológico del ST:

KDM5C

NLGN4X

ZFX, USP9X…



Patogenia:

Gravholt, Endo Rev. 2023;44(1):33-69

 

Patogénesis mucho más 

compleja

Patrón único de metilación

Mosaicismo somático

La teoría de la dosis génica 

debe ser revisada

Evidencia de fenómeno del 2º 

hit



Muchas gracias
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