Perfil cognitivo y socioemocional de nifas, adolescentes y adultas con

Sindrome de Turner

Patricia Montero Diaz y Marta Olivera Aymerich
Universidad Pontificia Comillas

Resumen

Este trabajo analiza el perfil cognitivo y socioemocional de nifias, adolescentes y
adultas con Sindrome de Turner (ST), una condicidon genética poco frecuente que afecta
exclusivamente a mujeres. A través de un estudio cuantitativo descriptivo, se realizaron
evaluaciones neuropsicoldgicas a 3 nifas, 2 adolescentes y 3 adultas. Para ello, se
utilizaron baterias neuropsicoldgicas especificas que permitieron evaluar el
funcionamiento cognitivo general, la memoria, las funciones ejecutivas, el estado
socioemocional y la atencion. Los resultados mostraron perfiles heterogéneos entre los
distintos grupos y también dentro de cada uno, destacando fortalezas en el area verbal y
dificultades en funciones visoespaciales, memoria visual y algunas funciones ejecutivas.
Las nifias presentaron una gran variabilidad, con dificultades comunes en atencion
sostenida y selectiva, y un impacto en la integracion social escolar. En adolescentes, se
observaron diferencias mas marcadas entre los perfiles, con presencia también de
sintomas emocionales y sociales. En las adultas se apreciaron puntuaciones generales mas
altas y una mayor uniformidad entre los perfiles, aunque persistieron algunas dificultades
en memoria visual, razonamiento perceptivo y funciones ejecutivas. Estos resultados
confirman la importancia de una evaluacion individualizada y continua a lo largo del
desarrollo, asi como la necesidad de disefiar intervenciones especificas que contemplen
tanto el perfil cognitivo como el impacto socioemocional. Asimismo, se propone un taller
especifico para el desarrollo de habilidades sociales en nifias como una primera propuesta
de intervencidn adaptada a las necesidades detectadas.
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Abstract

This study analyses the cognitive and socioemotional profile of girls, adolescents,
and adult women with Turner Syndrome (TS), a rare genetic condition that affects only
females. Through a descriptive quantitative study, neuropsychological evaluations were
conducted with 3 girls, 2 adolescents, and 3 adult women. Specific neuropsychological
batteries were used to assess general cognitive functioning, memory, executive functions,
socioemotional status, and attention. The results revealed heterogeneous profiles both
between and within the age groups, with strengths in the verbal domain and difficulties
in visuospatial skills, visual memory, and certain executive functions. The girls showed
considerable variability, with common challenges in sustained and selective attention and
an impact on school social integration. Among adolescents, more pronounced differences
were observed across profiles, along with emotional and social symptoms. The adult
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participants showed generally higher scores and greater uniformity across profiles,
although some difficulties in visual memory, perceptual reasoning, and executive
functions persisted. These findings highlight the importance of individualized and
continuous assessment throughout development, as well as the need to design targeted
interventions that address both cognitive profiles and socioemotional impact.
Additionally, a specific skills-training intervention for girls is proposed as an initial
intervention tailored to the identified needs.

Key words: Turner syndrome, cognitive profile, socioemotional, girls, adolescents, adult
women.

Introduccion

El Sindrome de Turner (ST) es una condicidn cromosOmica que afecta
especificamente a mujeres y por la cual existe una ausencia ya sea de manera parcial o
total de del segundo cromosoma sexual (Jacobs et al., 1997) en todas o en parte de las
células (Galindo et al., 2005). Con respecto a la trasmision de este sindrome, se ha visto
que, a pesar de ser un trastorno genético, no se transmite de forma hereditaria, sino que
ocurre como un suceso aleatorio durante la division celular en el desarrollo fetal temprano
(APA, 2018). No obstante, este suceso aleatorio no esta relacionado con una avanzada
edad de la madre (Zhong y Layman, 2012). Acerca de la prevalencia, se estima que afecta
en torno a 1/2500-3000 recién nacidas vivas (Barreda y Gonzalez, 2019) y por ello se
considera una enfermedad rara de acuerdo con los criterios de Comision de las
Comunidades Europeas (2008).

En cuanto a los posibles cariotipos asociados a este sindrome, el mas comun es la
monosomia 45X, que ocurre cuando falta completamente un cromosoma X en todas las
células. Se presenta en el 40-50% de los casos (Gravholt et al., 2017). Aunque este
cariotipo estd asociado con un alto riesgo de muerte antes del nacimiento, algunos
embriones 45X logran sobrevivir debido a un posible mosaicismo criptico, donde ciertas
células en algunos tejidos poseen material genético adicional, lo que permite su desarrollo
en el utero (Hook y Wartburton, 2014). De esta forma, la deteccidon de mosaicismos
depende de la cantidad de tejidos analizados (Galindo et al., 2005). La monosomia 45X
se considera la forma mas grave del ST, ya que esté relacionada con afecciones médicas
mas serias, especialmente problemas cardiovasculares (Noordman et al., 2019).

Existen también otros cariotipos relacionados con el ST. Entre un 15 y un 25% de
los casos se suele identificar un cariotipo de tipo mosaicismo (Gravholt et al., 2017) en el
cual algunas células cuentan con todo el material genético y por tanto el cariotipo normal
femenino (46XX) y otras presentan monosomia X (45X). Otros tipos de cariotipos de tipo
mosaicismo menos frecuentes serian 45X/47XXX, 45X/46X/47XXX (Gravholt et al.,
2017). Por otra parte, existe otros cariotipos alternativos que se dan en el 10% de los casos
(Gravholt et al., 2017) que son el isocrosoma Xq (Noordman et al., 2019), que significa
que hay dos copias del brazo largo (q) del cromosoma X, pero falta el brazo corto (p), y
el isodicéntrico Xp (Noordman et al., 2019), en el cual hay dos copias del brazo corto (p)
del cromosoma X, con pérdida o alteracion del brazo largo (q).
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Afectaciones fisiologicas

Se trata de un sindrome multifacético que afecta multiples sistemas orgénicos en
mujeres (Khan et al., 2024). La baja estatura es una de las principales y mas reconocibles
caracteristicas del ST (Bondy, 2007). Esta es el resultado tanto de un retraso del
crecimiento intrauterino como un estancamiento del crecimiento entre los 3 y 13 afios. Es
en este intervalo donde se produce un retraso considerable en el crecimiento 6éseo dando
lugar a una diferencia de alrededor de 15 cm de altura en comparacion con la poblacion
general (Ranke et al.,, 1983). El hipogonadismo hipogonadotropico es otra de las
caracteristicas mas destacables del ST (Gravholt et al., 2019). Més del 90% de las
personas con ST experimentan fallo gonadal, lo que resulta en una produccion
insuficiente de hormonas sexuales (estrégenos y progesterona) y la consecuente
incapacidad para ovular (Bondy, 2007; Barreda y Gonzélez, 2019). Esto conduce a la
ausencia o retraso del desarrollo puberal, amenorrea primaria y, en la mayoria de los
casos, infertilidad (Gravholt et al., 2019). No obstante, entre un 15 y un 30% pueden
llegar a presentar pubertad espontanea pero incompleta, con un 6% de irregularidad
menstrual (Barreda y Gonzalez, 2019).

El tratamiento actual se enfoca en la promocion del crecimiento, el desarrollo de
caracteristicas sexuales secundarias y la prevencion de la osteoporosis (Khan et al., 2024).
La terapia con hormona de crecimiento (GH) es clave para mejorar la baja talla,
acelerando el crecimiento y aumentando la altura adulta (Bondy, 2007; Khan et al., 2024;
Rios Orbafianos et al., 2015). Ademas, el tratamiento con estrogenos es esencial en casos
de insuficiencia ovarica, ya que induce la pubertad (Khan et al., 2024; Rios Orbafianos et
al., 2015). Comenzar la terapia con estrégenos a los 12 afios favorece un desarrollo
puberal adecuado sin comprometer el efecto beneficioso de la GH sobre la altura final en
la adultez (Rosenfield et al., 2005).

Otras consecuencias fisicas derivadas del ST son problemas cardiovasculares
(Bondy, 2007; Davenport, 2010), cuello palmeado (Hong et al., 2009), problemas de
audicion y vision o un mayor riesgo de enfermedades autoinmunes como por ejemplo
hipotirodismo o celiaquia (Bondy, 2007). Es por ello por lo que se concluye que el ST
precisa de un tratamiento y una atencion multidisciplinar a la paciente (Gravholt et al.,
2019; Khan et al., 2024).

Afectaciones cognitivas

El perfil cognitivo de este sindrome se distingue por un cociente intelectual (CI)
dentro de la norma (Bondy, 2007; Gravholt et al., 2019). Ademas, se caracteriza por un
mejor desempefio en tareas relacionadas con el area verbal y un rendimiento mas bajo en
aquellas del ambito visoespacial (Hong et al., 2009).

A continuacidn, se presentan tanto las fortalezas como las dificultades que pueden
experimentar las personas afectadas por el ST. En primer lugar, se detallaran las
habilidades y desafios en el area verbal, y posteriormente se abordaran las dificultades en
el area no verbal, asi como los problemas asociados con las funciones ejecutivas (FFEE).



Area verbal

Con respecto al area verbal, se ha observado que el lenguaje semantico es de igual
o superior desempeflo en comparaciéon con su grupo de referencia en tareas de
comprension lectora y vocabulario receptivo (Hong et al., 2009). Ademas, algunos
estudios como el de Temple y Carney (1996) sugieren una posible hiperlexia, es decir,
una habilidad para leer y pronunciar palabras mas largas, desconocidas e irregulares, en
comparacion con la poblacion normal.

No obstante, parece que las nifias con ST tienen dificultades con la velocidad de
respuesta y el namero total de palabras generadas en una tarea de fluidez verbal oral
(generar palabras usando consonantes iniciales especificas), lo que también implica
componentes del procesamiento fonologico (Hong et al., 2009), estrechamente vinculado
con las funciones ejecutivas (FFEE) (Salehinejad et al., 2021).

Area no verbal

Las personas con ST presentan déficits en el procesamiento visoespacial, lo que
repercute en tareas de construccion visoespacial (Rovet, 1993). Esta dificultad puede estar
relacionada con los problemas que también muestran en tareas de copia de figuras. Los
resultados de Lopez et al. (2016), mostraron como las personas que padecen ST tienen un
desempefio inferior a la media en tareas de copia y reproduccion de figuras geométricas
complejas. No obstante, debido a las diferencias en las tareas de copia y recuerdo
inmediato de la Figura Compleja de Rey, parece que las dificultades de las participantes
con ST estan relacionadas con los procesos de codificacion de informacion visoespacial
en lugar de los procesos de almacenamiento y recuperacion (Lopez et al., 2016).

Por otro lado, también se han observado dificultades en el razonamiento
perceptual, el cual se puede apreciar por los problemas que presentan en la orientacién
espacial y la organizacion de la informacion visual, lo que puede afectar su capacidad
para interpretar mapas, reconocer patrones y comprender relaciones espaciales complejas
(Inozemtseva et al., 2002). Asimismo, las nifias con ST también muestran dificultades en
tareas verbales que implican procesamiento configuracional (procesamiento que
considera las relaciones entre los componentes individuales como un concepto global, en
lugar de procesar cada componente por separado, que se consideraria procesamiento
local) (Hong et al., 2009). Ademas, de acuerdo con los tipos de copia de la Figura
Compleja de Rey, Lopez et al. (2016) observaron en las participantes con ST un
predominio de la forma de yuxtaposicion de detalles en vez de procesar primero los
elementos mas estructurales.

Asimismo, se ha visto como las personas que padecen ST muestran tiempos de
respuesta mas lentos en actividades que requieren integracion visoespacial y motora
(Mazzocco et al., 2006).

Funciones ejecutivas

Las funciones ejecutivas (FFEE) se definen como los comportamientos y procesos
que precisan de control intencional y en tiempo real (Salehinejad et al., 2021). Una forma



de organizar estas funciones es distinguiendo entre funciones ejecutivas frias y calientes
(Zelazo y Miiller, 2010). Si bien, las frias incluyen todo procesamiento cognitivo de
informacion (Salehinejad et al., 2021) con baja implicacién emocional (Zelazo y Miiller,
2010), las calientes hacen referencia al procesamiento de informacion relacionada con la
recompensa, la motivacion o las emociones (Zelazo y Miiller, 2010; Salehinejad et al.,
2021). De esta manera se consideran FFEE frias la memoria de trabajo, la flexibilidad
cognitiva, la capacidad de inhibicién y control de impulsos, la fluidez, el control
atencional, la planificacion o el cambio de tarea. Por otro lado, se clasifican como FFEE
calientes la regulacion emocional, la cognicion social, la toma de decisiones afectiva o
arriesgada, o el procesamiento de recompensas entre otras (Zelazo y Carlson, 2012;
Salehinejad et al., 2021). Es importante destacar que estos dos tipos de funciones
ejecutivas no son independientes sino que en la vida real suelen interactuar y
complementarse (Zelazo y Miiller, 2010).

Ahora bien, los procesos descritos en el area no verbal y algunos del area verbal
son mas complejos que la simple recuperacion de palabras y probablemente requieran la
participacion de dominios ejecutivos como la secuenciacion, la memoria de trabajo, la
planificacion, la atencion y el control inhibitorio (Hong et al., 2009). De esta forma, las
dificultades en el area no verbal, y alguna de las referidas también en el area verbal (ej:
fluidez verbal oral), estan estrechamente relacionadas con déficits en funciones ejecutivas
(FFEE). Es mas, Lepage et al. (2011) han sefialado como las disfunciones ejecutivas en
el ST contribuyen significativamente a las dificultades visoespaciales, posiblemente
exacerbando los déficits inherentes a esta condicion. Estas disfunciones ejecutivas afectan
a la organizacion, planificacion y flexibilidad cognitiva (Mauger et al., 2018) y ademas,
incluyen déficits en la memoria de trabajo, la inhibicion y el control de impulsos (Jordan
et al., 2023). Culen et al. (2017) destacan que el razonamiento abstracto, la agrupacion y
el uso de la metacognicion probablemente se conviertan en un desafio para adolescentes
con ST. Mauger et al. (2018) coinciden en las dificultades de razonamiento y también
afiaden los problemas en la planificacion y la resolucion de problemas. No obstante,
sefialan que la autorregulacion y la flexibilidad reactiva, entendida como la capacidad de
adaptarse de manera rapida y eficaz a cambios inesperados en el entorno, no se ven tan
afectadas. Todas estas serian consideradas FFEE frias.

Igualmente, Hong et al. (2009) destacan que las dificultades en memoria de
trabajo, asi como los tiempos de respuesta mas lentos, pueden resultar en una débil
capacidad de planificacion, autoorganizacion y autorregulacidon, siendo esta ultima
considerada FFEE caliente. Del mismo modo, Lepage et al. (2013) resaltan que las
disfunciones ejecutivas que se han indicado previamente pueden contribuir a los
problemas en la esfera social. Sus resultados también sugieren que el ST presenta
alteraciones particulares en el &mbito social que van mas all4 de los deterioros cognitivos,
concretamente en los dominios de la cognicion social (Jordan et al., 2023), la conciencia
social y los manierismos (posturas o gesticulaciones). Todas estas dificultades
relacionadas con las FFEE son también percibidas por los padres con hijas con ST (Jordan
et al., 2023).

Por otra parte, respecto a los problemas en el area visoespacial y en las funciones
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ejecutivas, se ha observado que siguen persistiendo en la adolescencia y adultez. Es por
ello por lo que podrian estar relacionados con factores genéticos u otros factores no
hormonales (Jordan et al., 2023).

Cabe destacar también que debido a los diferentes tipos de anomalias
cromosodmicas relacionadas con el cromosoma X, se pueden presentar diferentes tipos de
diagnosticos de ST. Esto puede explicar la variabilidad de perfiles (Mauger et al., 2018).
No obstante, se requiere de mayor investigacion que unifique y aclare las dificultades
relacionadas con las FFEE en el ST ya que no existe un consenso claro entre todos los
autores.

Impacto en el aprendizaje y habilidades sociales

Adicionalmente a los déficits cognitivos sefalados en el apartado anterior,
también se ha detectado un mayor riesgo de padecer dificultades a nivel motor. Durante
los primeros afios escolares, las personas con ST pueden presentar problemas de
motricidad fina en el momento en el que aprenden a escribir (Hutaff-Lee et al., 2019).
Nijhuis-Van Der Sanden et al. (2000) revelaron en su estudio que las nifias con ST pueden
sufrir problemas motores generales, en ocasiones combinados con dificultades cognitivas
o sociales. Suele darse sobre todo ante el aprendizaje de tareas motoras complejas que
requieren demandas espaciales y de velocidad. Pese a que los resultados de este estudio
indican que el bajo desempefio motor en estas nifias no se debe a problemas a nivel
cognitivo, los autores si que reconocen que las dificultades en las habilidades
visoespaciales pueden impactar en los problemas motores. Esto puede afectar a su
desempefio en deportes o actividades que requieran niveles altos de destreza motriz
(Hutaff-Lee et al., 2019).

Asi, considerando el conjunto de dificultades cognitivas, incluidas las
relacionadas con las FFEE, se observa un impacto en su desempeio académico,
especialmente en tareas vinculadas con las matematicas (Rovet, 1993; Ross et al., 2000;
Mazzocco et al., 2006). Concretamente, Mazzocco (2009) sefiala un mayor riesgo en el
calculo y en las habilidades de matematicas aplicadas, como por ejemplo la resolucion de
problemas. Ademas, el razonamiento cuantitativo, es decir, la comprension de conceptos
numéricos también supone un desafio para las personas con ST. Aunque esto puede ser
observado en los primeros anos, se hace mas evidente a medida que aumenta la dificultad
en las tareas académicas (Hutaff-Lee et al., 2019). De esta forma, desde los primeros afios
ya se percibe un tiempo de respuesta mayor en las nifias para resolver tareas matematicas
en comparacion con el grupo de referencia (Mazzocco, 2009). Ademads, la geometria
también suele ser un dominio en el que presentan mas problemas por la demanda
visoespacial (Hutaff-Lee et al., 2019).

Por otro lado, las dificultades visomotoras y la coordinacién motora fina también
pueden influir negativamente en tareas de expresion escrita (Ross et al., 2000). Ademas,
aunque se ha observado un buen desempefio en el area verbal, el rendimiento tiende a
disminuir en tareas que requieren una comprension mas profunda, como la formulacion
de hipotesis, la realizacion de predicciones o la interpretacion del lenguaje no verbal



(Temple et al., 1996). Este ultimo aspecto no solo refleja una limitacion en el ambito
académico, sino que también pone de manifiesto como las dificultades cognitivas
relacionadas con el procesamiento visoespacial repercuten en la esfera social (Lepage et
al., 2013). Se han documentado problemas en componentes del procesamiento facial,
como patrones de escaneo ocular atipicos al observar rostros, asi como dificultades para
fijar la mirada o seguir la direccion ocular en personas con ST (Mazzola et al., 2006).
Estas deficiencias también afectan al reconocimiento de expresiones emocionales: las
mujeres con ST suelen obtener un rendimiento consistentemente bajo en tareas de
categorizacion emocional (Lawrence et al., 2003), hallazgo que se replica en el estudio
de Jordan et al. (2023), donde las participantes presentaron dificultades para identificar
emociones en fotografias de rostros infantiles, especialmente aquellas que expresaban
miedo o enfado, como también describen Mazzola et al. (2006). De forma paralela, el
procesamiento deteriorado de sefiales no verbales, como la interpretacion de la mirada, y
las tareas relacionadas con la teoria de la mente también se ven comprometidos tanto en
nifias con ST como en aquellas con diagnostico de TEA (Lepage, et al., 2013).

Las dificultades en el ambito social se ven agravadas por alteraciones en la teoria
de la mente. Segin Aguilar et al. (2017), aunque esta capacidad se encuentra
comprometida, lo esta de forma diferencial. En concreto, se observa que las personas con
ST presentan mayores dificultades en la teoria de la mente de tipo cognitivo, relacionada
con la inferencia de creencias e intenciones ajenas, que en la teoria de la mente de tipo
afectivo, vinculada a la capacidad de identificar y comprender las emociones de los
demads. Esta dificultad puede afectar negativamente la fluidez y adecuacion de las
interacciones sociales, generando un desfase con el grupo de iguales que compromete el
desarrollo y mantenimiento de relaciones sociales eficaces.

Por ultimo, se destaca como para evaluar el impacto en el ambito académico es
necesario tener que en cuenta la historia familiar, no solo por si existen problemas de
aprendizaje en otros miembros, sino también porque de manera alternativa, las fortalezas
en las habilidades académicas y cognitivas familiares también pueden servir como
factores protectores que contribuyen a los resultados académicos y cognitivos generales
en el ST (Hutaff-Lee et al.,2019).

Diferencias con otros trastornos del neurodesarrollo

En relacion con la salud mental y el neurodesarrollo, las nifias y adolescentes con
ST presentan una mayor propension a manifestar sintomas compatibles con el Trastorno
del Espectro Autista (TEA), dificultades en habilidades sociales, trastornos de ansiedad y
Trastorno por Déficit de Atencidon e Hiperactividad (TDAH) (Wolstencroft et al., 2022).

Lepage et al. (2013) sefialan dificultades con la inhibicion, la flexibilidad mental
y la monitorizacion conductual tanto en el ST como en el TDAH. Asimismo, como se ha
comentado previamente, los problemas en el procesamiento no verbal y en la teoria de la
mente, también observados en nifias con ST y con TEA, repercuten en su competencia
social. Estas similitudes hacen necesario delimitar el ST respecto al TEA y al TDAH, ya



que, aunque comparten ciertas caracteristicas conductuales, difieren de forma
significativa en su base genética y fisiopatologia.

En el caso del TEA, las dificultades sociales son intrinsecas al procesamiento
cognitivo y a la comunicacioén social del individuo (APA, 2013). Por otro lado, en el ST,
los déficits sociales parecen estar mas relacionados con una combinacién de ansiedad
social, problemas de autoestima y el estigma asociado a las caracteristicas fisicas del
sindrome (Wolstencroft et al., 2022). Asimismo, es comun encontrar un cociente
intelectual no verbal superior al verbal (IQ no verbal > IQ verbal) en el TEA, mientras
que en el ST ocurre lo contrario: las nifias suelen obtener puntuaciones mas altas en 1Q
verbal que en IQ no verbal (Avdic et al., 2023). Ademads, un diagnostico de TEA requiere
no solo déficits en comunicacion social, sino también patrones restringidos o repetitivos
del comportamiento (APA, 2013), algo menos frecuente en nifias con ST (Hutaff-Lee et
al., 2019).

En cuanto al TDAH, Lépez et al. (2016) destacan que las nifas con ST presentan
un patrén de aprendizaje asistematico caracterizado por problemas en la organizacion y
codificacion de material no verbal, especialmente estimulos visoespaciales. En contraste,
las dificultades en el TDAH idiopéatico se relacionan mas con impulsividad y falta de
atencion durante el aprendizaje que con problemas especificos en la codificacion del
material no verbal. Asimismo, en nifias con ST suele predominar el subtipo
hiperactivo/impulsivo durante la infancia (Avdic et al., 2023), a diferencia de los casos
de TDAH idiopatico en nifias, donde es mas frecuente el subtipo inatento. (Young et al.,
2020). Ademas, en adultas con ST los sintomas de TDAH tienden a centrarse mas en la
inatencion, lo cual es similar a la evolucion del TDAH en adultos (Avdic et al., 2023).

Con respecto a la trayectoria evolutiva, pese a que existe un mayor riesgo de
padecer TEA o TDAH durante la infancia en comparacién con la poblacion general
(Wolstencroft et al., 2022; Avdic et al., 2023), este riesgo no parece mantenerse elevado
durante la adultez (Avdic et al., 2023). De esta manera, dada la alta prevalencia de TEA
y TDAH entre nifas con ST (Wolstencroft et al., 2022), se recomienda
realizar screenings sistematicos desde edad preescolar para facilitar una deteccion
durante etapas criticas del desarrollo. Ademas, Green et al. (2015) sugieren evaluaciones
clinicas integrales para identificar estos trastornos debido a su impacto potencial en el
desarrollo académico y social.

Consecuencias psicoldgicas y sociales

En el caso de las nifias con ST, concretamente las que tienen entre 6 y 12 afios, se
ha observado como suelen tener menos amigos cercanos y pasar menos tiempo con sus
iguales (Lepage et al., 2013). Ademads, tienden a mostrarse menos maduras
emocionalmente en comparacion con su grupo de referencia (Lepage et al., 2013). No
obstante, ellas mismas no suelen manifestar dificultades en la relacion con los otros. Es
por ello por lo que se hipotetiza que o bien, pueden estar manifestando su situacion
deseada en lugar de la real, o que se sientan satisfechas con tener menos amistades con
respecto a sus iguales (Wolstencroft et al., 2022).



Por otra parte, las adolescentes con ST suelen presentar mas dificultades en
comparacion con el resto de los adolescentes a la hora de emanciparse de su familia de
origen. Este hecho podria estar relacionado con una mayor impulsividad o hiperactividad
e impulsividad (Kesler, 2007). De esta manera, el desarrollo de la identidad, las relaciones
y habilidades interpersonales, la independencia e interdependencia, y los problemas
emocionales y psicologicos suponen grandes retos en el desarrollo de las adolescentes
con ST (Christopoulos et al., 2008). Ademas, la confrontacion de su condicion médica
cronica y de los problemas fisicos que conlleva hace que sean mas vulnerables a la
ansiedad y depresion (Christopoulos et al., 2008). Con respecto a la autoestima, pese a
tener una alta motivacion social, las habilidades sociales pueden ser pobres, lo que suele
manifestarse en una autoestima baja (Lepage et al., 2013). Asimismo, parece que el amor
romantico y las relaciones sexuales son otro tema sensible que surge en esta etapa (Carel
et al., 2006). Por otro lado, Culen et al. (2017) también hacen referencia al progreso
educativo y la planificacion vocacional como temas sensibles e importantes y que por
tanto conviene abordar en esta edad de cara a una futura calidad de vida. Por altimo,
también destacan el autocuidado y la autonomia en el cuidado de la salud, como aspectos
clave para lograr una buena transicion en la adolescencia.

Con respecto a las adultas, el bienestar psicoldgico de las mujeres con ST esta
influenciado por varios factores, como la deficiencia de hormonas sexuales, la presencia
de problemas auditivos (principalmente en la adultez), la edad al momento del
diagndstico, asi como el momento en el que se le comunicd, y la presencia de dificultades
escolares en la infancia (Boman et al., 2004).

Por otro lado, muchas mujeres con ST suelen desarrollar una autopercepcion
negativa (Culen et al., 2017), posiblemente como resultado de un desarrollo fisico atipico
durante la adolescenciay la percepcion de la ausencia de un desarrollo puberal espontaneo
(Bondy, 2007). Ademas, suelen presentar menos relaciones de pareja y una vida sexual
menos activa en comparacion con la poblacion general (Sheaffer et al., 2008). Estos
aspectos no solo estan influidos por la insuficiencia de estrogenos y androgenos (Sheaffer
et al., 2008), sino también por un perfil psicologico asociado a la disfunciéon ovérica,
caracterizado por altos niveles de vergiienza, ansiedad social y baja autoestima. Estas
caracteristicas han sido observadas tanto en mujeres con ST como en aquellas con
disfuncién ovarica prematura espontanea (Schmidt et al., 2006).

Asimismo, en la adultez, las mujeres con ST no solo enfrentan un estado de salud
disminuido, sino también numerosas dificultades psicosociales. Un aspecto clave es la
imposibilidad de concebir y criar hijos bioldgicos, lo que genera un profundo dolor y
duelo (Culen et al., 2017). A pesar de los avances en la medicina reproductiva y la
investigacion en fertilidad, la baja posibilidad de lograr un embarazo espontdneo y los
riesgos asociados a la gestacion (Grynberg et al., 2015) continlian siendo una gran
preocupacion (Bernard et al., 2016).



Recomendaciones y planes de intervencion

La literatura destaca la necesidad de un enfoque holistico para el manejo del
sindrome de Turner (ST), abarcando aspectos hormonales, cardiovasculares,
psicosociales y reproductivos para mejorar la salud y calidad de vida de las personas con
ST (Khan et al., 2024).

Dado que los dominios cognitivos afectados en el ST estan interrelacionados, su
analisis a través de puntuaciones compuestas podria mejorar la comprension del perfil
cognitivo del sindrome y guiar intervenciones especificas (Hong et al., 2009). Estas
intervenciones deben incluir entrenamiento en habilidades sociales adaptado a sus
capacidades, dado el impacto de factores cognitivos, sociales y comportamentales en el
bienestar psicosocial (Lepage et al., 2013).

Culen et al. (2017) sugieren programas grupales para nifias (6-12 afos) y
adolescentes con ST (13-18 afios) que fortalezcan la cognicion y competencia social,
ayudando a prevenir problemas de integracion y aislamiento. Ademas, es esencial disefiar
planes de intervencion médicos y psicologicos que refuercen la autoestima y faciliten la
participacion en actividades sociales y educativas (Bondy, 2007).

Puesto que el grupo de mujeres con ST es heterogéneo en cuanto a bienestar
psicoldgico, se requiere un enfoque individualizado. Tanto la presencia de equipos
multidisciplinarios como una atencion médica especializada podrian contribuir
significativamente a mejorar su calidad de vida (Boman et al., 2004).

Objetivos

Considerando todos los aspectos previamente mencionados, la presente
investigacion tiene como principal objetivo la descripcion del perfil cognitivo de una
pequefia muestra espafiola de nifas, adolescentes y adultas con este sindrome. Dado que
se cuenta con escasa bibliografia debido a que se trata de una enfermedad rara, se busca
también aportar mas informacion sobre las dificultades cognitivas que enfrentan, explorar
una posible relacion entre estos déficits y analizar el impacto que tienen en su vida diaria.

Ademas, al tener tres grupos de edad diferentes, también se busca analizar si
existen diferencias en los resultados de las pruebas neuropsicoldgicas entre los distintos
rangos de edad, con el propodsito de identificar posibles variaciones en el perfil cognitivo
asociadas a la etapa del desarrollo.

Por 1ltimo, siguiendo con las recomendaciones de la literatura sobre la
elaboracion de planes especificos, este proyecto tiene el proposito de, con los datos
obtenidos de la muestra de las niflas de entre 6 y 12 afios, poder elaborar un taller
especifico de diez sesiones para la mejora y el entrenamiento en habilidades sociales.
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Método
Participantes

Todas las participantes conocieron y accedieron al estudio a través de un convenio
que se establecid entre la Asociacion de Sindrome de Turner de Madrid y la Unidad
Clinica de Psicologia (UNINPSI). La muestra estd compuesta por tres grupos
diferenciados en funcion de la edad. El primero de ellos estd compuesto por tres nifias de
entre 6 y 12 afo, el segundo de ellos lo forman dos adolescentes de entre 13 y 17 afios y
finalmente el ultimo grupo esta compuesto por tres adultas de entre 18 y 35 afos.

Instrumentos

Para evaluar cada una de las funciones, se emplearon los siguientes instrumentos
que también se detallan a continuacion.

Tabla 1
Instrumentos utilizados para cada uno de los grupos
Funcion cognitiva Niias Adolescentes Adultas
Capacidad Cognitiva General WISC-V ~ WISC-V/WAIS- IV  WAIS-IV
Atencion sostenida CSAT/CPT-3 CPT-3 CPT-3
Atencion selectiva D2-R D2-R D2-R
Memoria TOMAL TOMAL/TAVEC  TAVEC
Figura Figura
Planificacion Compleja de  Figura Compleja Compleja de
Rey de Rey Rey
FFEE frias Inhibicién y Test de los Cinco Test de’ 1(.)5
flexibilidad cognitiva PN Digitos y TESEN Cnc0 Digitos
y TESEN
Memoria de trabajo WISC-V  WISC-V/WAIS- IV WAIS-IV
FFEE calientes SENA SENA/Entrevista  Entrevista
Procedimiento

Las evaluaciones de las nifias se realizaron durante los meses de junio y julio de
2024. Cada evaluacion tuvo una duracion aproximada de 6 horas que se dividio entre dos
mafanas. En el caso de las adolescentes, las evaluaciones se llevaron a cabo entre
diciembre de 2024 y abril de 2025. En una de ellas se decidi6 dividir la evaluacion en dos
mafanas mientras que a la otra participante se la evalu6 en un dia. También se convoco
una reunidon posterior con los padres para devolverles el informe y explicarles los
resultados. Con respecto a las evaluaciones de las participantes adultas, se realizaron entre
los meses de noviembre y diciembre de 2024 y enero de 2025. Tuvieron una duracion de
4 horas y se llevaron a cabo en una sola mafiana. Una vez fueron corregidas las pruebas
y elaborados los informes, se convoco a cada participante para tener una reunion en la
que se le expliquen los resultados del informe.
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Una vez obtenidos los datos de todas las evaluaciones, se analizaron y elaboraron
los resultados del estudio en los meses de abril y mayo de 2025.

Resultados

En el caso de las nifas y las adolescentes se ha observado una gran variabilidad
en la muestra lo que dificulta establecer conclusiones claras sobre la descripcion general
de cada muestra. Comenzando por las nifias, se ha advertido en dos de los casos un mejor
rendimiento en el area verbal en comparacion con el desempeiio en lo no verbal, y al
contrario en la otra participante, habiendo un predominio de lo visoespacial por encima
de lo verbal, aunque dentro de un perfil general bajo. En lo relativo a la memoria, mientras
que se ha advertido una dificultad en dos de las nifias en la codificacion verbal inicial, su
rendimiento en tareas de memoria verbal mejora en las tareas demoradas lo que sugiere
una compensacion posterior con una mejor consolidacioén y recuperacion. Sin embargo,
si que se observan mas diferencias en la memoria visual donde dos de ellas presentan una
afectacion en esta area mas considerable. Atendiendo a las FFEE, también se observa
variabilidad entre las participantes, como ya adelantaban Mauger et al. (2018). Mientras
que en la flexibilidad cognitiva y la planificacién la mayoria muestran dificultades, la
memoria de trabajo parece preservada en dos de ellas. No obstante, donde si que se
observan dificultades compartidas es en el control inhibitorio. En las FEFE calientes,
aunque los resultados muestran perfiles normativos, la puntuacion baja en algunas de ellas
en la integracién y competencia social asi como la presencia de items criticos relativos a
la integracion en el contexto educativo advierten de la presencia de dificultades sociales,
como ya indicaban Wolstencroft et al. (2022) y Lepage et al. (2013). Por ultimo, en lo
relativo a la atencion, se observan algunas dificultades tanto en atencion selectiva como
sostenida.

Siguiendo con las adolescentes, en ambas se observa un predominio de lo verbal
por encima de lo no verbal, especialmente en lo relacionado con el razonamiento fluido
donde presentan mas dificultades. Sin embargo, una de ellas presenta un perfil mas bajo
y homogéneo en comparacion con la otra, que presenta un perfil mas descompensado. En
lo relativo a la memoria, se observan dificultades en ambas en la codificacion verbal. Sin
embargo, a pesar de que una de ellas mejora considerablemente a la hora de retener
material no estructurado, la otra participante presenta dificultades en el resto de los
procesos relacionados con la memoria verbal. Asimismo, la memoria visual se encuentra
comprometida en ambas. En lo que respecta a las FFEE frias, ambas presentan
dificultades en memoria de trabajo, flexibilidad cognitiva y planificacion. Sin embargo,
se evidencian diferencias en el control inhibitorio, ya que una de ellas muestra un mejor
desempefio ante material verbal y en tareas que implican respuestas mas automaticas. A
nivel socioemocional, ambas parecen tener dificultades aunque una de ellas parece
presentar problemas mas considerables tanto en la regulacion y estado emocional como
en la integracion y relacion con los iguales. Finalmente, pese a que ambas se sitiian en un
nivel medio-bajo en atencion selectiva, y aunque presentan estilos de respuesta diferentes,
si que presentan dificultades en atencidn sostenida.
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Por tltimo, en el perfil de las adultas se observa una capacidad cognitiva general
media o media-alta en el caso de una de ellas, ademas de una fortaleza comtn en la
comprension verbal y un desempefio més bajo, sobre todo en una de ellas, en el
razonamiento perceptivo. En lo relativo al resto de indices se observan mas diferencias
entre ellas. En la memoria visual, aunque todas presentan dificultades considerables en la
memoria visual, dos de ellas presentan un mejor desempefio en la memoria verbal. En lo
relativo a las FFEE, se observan diferencias entre las participantes al mostrar una de ellas
un desempeiio normativo en todas ellas mientras que en las otras dos participantes se
advierten problemas relacionados con la flexibilidad cognitiva y la planificacion, aunque
con fortalezas puntuales en inhibicion en una de ellas. A nivel socioemocional, pese a que
no se pudo evaluar con mucho detalle, si que se conoce que alguna de ellas presenta
sintomas de ansiedad y que las tres se encuentran estudiando o trabajando. Para concluir,
se observan diferencias marcadas en los perfiles atencionales. Dos participantes muestran
caracteristicas complementarias: una presenta dificultades en la atencion selectiva con
mejor atencion sostenida, y la otra destaca en la selectiva pero presenta limitaciones en la
sostenida, evidenciadas por tiempos de reaccion altos y omisiones. La tercera se mantiene
en niveles normativos en ambas, aunque con un estilo mas rapido e impulsivo.

Atendiendo a los efectos que estas alteraciones y dificultades tienen en su vida
diaria, en primer lugar, se puede concluir como el impacto puede ser muy diverso teniendo
en cuenta la variabilidad de perfiles observados, sobre todo en la infancia y la
adolescencia. No obstante, si que se puede apreciar como en primer lugar, las dificultades
cognitivas pueden repercutir tanto en su vida académica y profesional asi como en la
realizacion de actividades cotidianas como la lectura de mapas (Inozemtseva et al., 2002),
la organizacion de tareas (Mauger et al., 2018) o la ejecucion de algunas actividades
deportivas (Hutaff-Lee et al., 2019), pudiendo llegar a reducir su autonomia. En segundo
lugar, también se han reconocido las dificultades sociales a raiz de los problemas en
reconocimiento de expresiones faciales (Mazzola et al., 2006), la teoria de la mente
(Aguilar et al., 2017) y la interpretacion de sefiales no verbales (Temple et al., 1996).
Estas pueden limitar las habilidades interpersonales y puede conducir al aislamiento o a
problemas de integracion social (Bondy, 2007). Ademas, todas estas alteraciones también
pueden terminar impactando en su bienestar emocional (Christopoulos et al., 2008) asi
como en su autoestima (Lepage et al., 2013).

Con respecto a las diferencias entre los diferentes grupos de edad, se observa que
aunque la mayoria se sitGan en rangos normativos de cociente intelectual, se advierte
mayor variabilidad en nifias y adolescentes, mientras que las adultas tienden a mostrar
puntuaciones mas elevadas y homogéneas, sobre todo en las habilidades mas
cristalizadas. Sobresale un claro predominio del area verbal en todas las edades, aunque
con una mayor diferencia respecto a otros indices en el grupo de las adultas, y un
desempefio mas bajo y consistente en el razonamiento perceptivo, especialmente en tareas
visoespaciales. La prueba manipulativa de Cubos parece facilitar la ejecucion frente a
otras mas abstractas, indicando que la integracién visomotora estd relativamente
preservada en comparacion con el razonamiento fluido. En memoria de trabajo, se
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evidencian dificultades mayores en tareas que requieren procesos complejos de
razonamiento y manipulacién, como la Aritmética, en contraste con la repeticion
numérica en Digitos. La velocidad de procesamiento muestra un desempefio
generalmente medio, con mayor estabilidad en nifias y mayor variabilidad, especialmente
en adultas, en tareas que implican discriminacién visual precisa como es el caso de la
tarea de Busqueda de Simbolos.

Estos resultados concuerdan con hallazgos como los de Ross et al. (2002) donde
se observo que las dificultades relacionadas con la integracion visomotora, la memoria
visual, la atencién y las funciones ejecutivas, persisten en la adultez. Este mantenimiento
de los sintomas parece indicar que estas dificultades estan mas relacionadas con un origen
genético mas que ambiental (Avdic et al., 2023). En esta misma linea, los resultados de
Ross et al. (2002) muestran que estas afectaciones no mejoran por el tratamiento
hormonal. Asimismo, Zelazo y Carlson (2012) sehalan como las FFEE pueden mejorar
con la practica siendo la infancia y la adolescencia los mejores momentos para entrenarlas
debido a la plasticidad cerebral. De esta manera, teniendo en cuenta la participacion de
dominios ejecutivos en algunas tareas verbales (Hong et al., 2009) y no verbales (Lepage
et al., 2011), podria justificar las menores diferencias en el grupo de las adultas.

Por otra parte, se ha resaltado previamente la variabilidad en las nifias y las
adolescentes. En este sentido, Mauger et al. (2018) sefialan como posibles factores
explicativos a la variabilidad en estos grupos, sobre todo en relacién con las FFEE, los
diferentes cariotipos, el nivel socioecondémico familiar o el tratamiento hormonal. Sin
embargo, no existe un consenso claro sobre los factores que apoyan la variabilidad en
nifias y adolescentes ya que el nivel socioecondmico no es reconocido por otros autores
como Ross et al. (1995) al igual que el tratamiento hormonal, que segin Ross et al. (2002)
no determina la mejora de las principales afectaciones del ST.

Por otro lado, Lopez y Aguilar (2009) hacen alusion a la interaccion genes-
ambiente para explicar las diferencias entre perfiles de personas con ST. Destacan factores
como la estimulacién temprana al indicar que un contexto estimulante, tanto familiar
como social, puede jugar un papel muy importante en el desarrollo y la potenciacion de
sus capacidades, teniendo en cuenta también la plasticidad cerebral en estas etapas
evolutivas (Zelazo y Carlson, 2012). Este aspecto es especialmente significativo en el
grupo de las nifias, donde se han observado distintos niveles de estimulacion a través de
diferentes actividades extraescolares o terapias adicionales.

De esta manera, resulta esencial identificar los factores que afectan a las mujeres
que sufren Sindrome de Turner para poder disefiar intervenciones psicoldgicas que
mejoren su adaptacion social, refuercen su autoestima y fortalezcan sus habilidades para
comunicarse y vincularse con los demas (Lopez y Aguilar, 2009). En este sentido, el
ultimo de los objetivos de este estudio consistia en elaborar un taller de diez sesiones de
una hora de duracion con el grupo de las nifias para llevar a cabo un entrenamiento en
habilidades sociales. Como sefiala Lepage et al., 2013, en esta edad ya se pueden empezar
a ver las primeras dificultades en el &mbito social por la posible falta de amigos cercanos

14



ademas de una menor madurez emocional en comparacion con su grupo de referencia. A
pesar de que este autor sefialaba que las nifias en esta edad no suelen ser conscientes de
las dificultades en la relacidon con los otros, a la hora de evaluar este area con el SENA,
se ha observado que algunas nifias ya hacen alusién a este aspecto por la presencia de
items criticos sefialados previamente. Las puntuaciones de los padres también reflejaban
cierto nivel de conciencia en este aspecto sobre sus hijas, aunque en general no se
destacaba como un problema actual en la mayoria. Asimismo, la literatura destaca la
dificultad en la identificacion (Jordan et al., 2023) y categorizacion (Lawrence et al.,
2003) de algunas emociones, sobre todo miedo y enfado (Mazzola et al.,2006).

En este contexto se vio que era necesario disefiar y llevar a cabo este taller para
prevenir problemas mas graves en el ambito social y emocional en el futuro. Es por ello
por lo que, una vez obtenidos los resultados de todas las participantes se procedi6 a
disefiar la intervencion que tuvo lugar entre los meses de noviembre a febrero. Consistio
en 10 sesiones en las cuales se tratdo de entrenar a través de ejercicios disefiados para
trabajar habilidades sociales basicas asi como las habilidades sociales previas necesarias.
Concretamente, en las primeras cuatro sesiones se abordaron aspectos mds basicos
relacionados con la identificacion y autorregulacion de emociones, haciendo hincapié y
dedicando una sesion al miedo, otra al enfado y otra a la vergiienza, para después, en las
siguientes seis sesiones, poder abordar aspectos mas complejos en lo referente a la
relacién con los otros, ya sean nifios y compaiieros de su edad o adultos, para que
aprendiesen a expresar cOmo se sienten ante los demads, a escuchar e identificar como se
siente el otro y también a pedir ayuda a otros. Ademas, se dedicé también una sesion a la
autoestima a través de la identificacion de fortalezas de una misma.

Discusion

Los resultados evidencian una fortaleza compartida por la mayoria de las
participantes en las habilidades verbales frente a las visoespaciales, independientemente
de la etapa evolutiva. Sin embargo, se observan diferencias relevantes en cuanto a la
afectacion de las funciones ejecutivas y la atencion, lo que refuerza la necesidad de un
enfoque individualizado en la evaluacion y la intervencion asi como un abordaje
multidisciplinar. Los sintomas asociados al Sindrome de Turner persisten a lo largo del
desarrollo, aunque su expresion varia: mientras que en la infancia y la adolescencia se
aprecia una mayor variabilidad entre perfiles, en la adultez tienden a estabilizarse y
mostrar una mayor homogeneidad, especialmente en las capacidades cristalizadas. Estos
hallazgos subrayan la importancia de una atencidon continuada y adaptada a cada etapa
evolutiva, que tenga en cuenta tanto las dificultades persistentes como las fortalezas
individuales.

Con respecto a las limitaciones del trabajo, la principal ha sido el acceso a una
mayor muestra. Al tratarse de una enfermedad rara, ha sido dificil el acceso a una muestra
lo suficientemente grande como para establecer andlisis inferenciales que permitan
describir de manera mas amplia a la poblacién con ST. De esta manera, se pretende que
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los hallazgos de este trabajo sirvan como guia en investigaciones mas extensas donde
haya una mayor muestra. De este modo, se podria comprobar si efectivamente se presenta
una elevada variabilidad durante la infancia y adolescencia, frente a una mayor
homogeneidad en la adultez.

Otra limitacion ha sido la evaluacion a nivel socioemocional de las adultas. Al no
haber recogido de manera sistematica a través de un instrumento o una entrevista mas
estructurada este area, no se ha podido describir con tanto detalle como con las otras
muestras el estado socioemocional de estas mujeres. Este aspecto también habria sido
muy importante para poder evaluar la afectacion que ellas reconocen que el ST tiene en
su vida diaria. De igual manera, a todas aquellas que han sido evaluadas a través del
WAIS-IV no se les han administrado pruebas que evaltien la memoria de trabajo con
estimulos visuales, es decir, aquella vinculada a la agenda visual. Seria muy relevante
incorporar este tipo de medidas en futuros estudios para comprobar si existen diferencias
en el rendimiento de la memoria de trabajo en funcion del tipo de estimulo, considerando
que las personas con ST suelen presentar mayores dificultades en el procesamiento no
verbal y, por tanto, visual.

Asimismo, como se ha senalado previamente, tampoco se pudo evaluar la
flexibilidad cognitiva en una de las nifas.

Como futuras lineas de investigacion, se propone en primer lugar la elaboracion
de un estudio longitudinal que permita evaluar la evolucion de este sindrome a lo largo
de las diferentes etapas evolutivas. Este estudio también permitiria comprobar si
verdaderamente la evolucion sigue un camino desde una mayor heterogeneidad en la
infancia y adolescencia hacia una progresiva homogeneidad.

Asimismo, en evaluaciones posteriores seria muy interesante contar con otros
contextos que también aporten informacion del desempefio de las participantes como
puede ser el entorno escolar en el caso de las nifias y las adolescentes. De esta manera se
estaria contribuyendo a una vision mas ecologica de la participante, lo que facilitaria
mucho el disefio posterior de evaluaciones mas individualizadas y multidisciplinares.

Por tultimo, otra futura linea de investigacion podria ser la realizacion de un
estudio cualitativo en el cual sean las propias nifias, adolescentes y adultas con Sindrome
de Turner quienes reconozcan qué limitaciones presentan en su vida diaria o en qué tareas
o contextos presentan mas dificultades. De esta forma, se podrian disefiar posteriormente
programas e intervenciones basadas en las necesidades manifestadas por las propias
afectadas por este sindrome para poder facilitar la ejecucion de tareas de la vida diaria
donde presenten mas dificultades, y asi también mejorar su calidad de vida. En esta linea,
actualmente se estan desarrollando grupos de mujeres adultas con Sindrome de Turner y
de acompanamiento a familias, con el objetivo de que sean ellas mismas quienes expresen
las dificultades que enfrentan en su vida cotidiana y, en consecuencia, los aspectos en los
que requieren mayor apoyo.
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