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• Anomalía cromosómica común

Características del Sdr de Turner

Alteración genética que afecta aproximadamente a 1 de cada
2.000-2.500 mujeres nacidas vivas, caracterizada por la ausencia

completa o parcial de un cromosoma X.



• Anomalía cromosómica común
• Variabilidad genotípica

Características del Sdr de Turner

45 XO completa: disgenesia ovárica. IOP temprana
Mosaico (45X0/46XX): reserva residual variable

Delecciones Xq: asociadas con IOP



• Anomalía cromosómica común
• Variabilidad genotípica
• Variabilidad clínica

Características del Sdr de Turner

Las manifestaciones clínicas varían significativamente según el
cariotipo, siendo generalmente menos severas en mujeres con 

cariotipo mosaico



• Anomalía cromosómica común
• Variabilidad genotípica
• Variabilidad clínica
• Insuficiencia ovárica prematura / infertilidad

Características del Sdr de Turner

Riesgo extremadamente alto
70-80% sin desarrollo puberal espontáneo

90% presentan amenorrea primaria
Reserva ovárica agotada antes de la edad adulta (mayoría)



• Anomalía cromosómica común
• Variabilidad genotípica
• Variabilidad clínica
• Insuficiencia ovárica prematura / infertilidad
• Mecanismos de pérdida folicular

Características del Sdr de Turner

Células germinales disminuyen significativamente a mitad de la 
gestación

Apoptosis acelerada de las células germinales



<10% (3-5%)
Embarazos espontáneos

De pacientes con ST logran un embarazo de forma natural

La infertilidad representa un desafío persistente y significativo para las mujeres diagnosticadas de ST.

Características del Sdr de Turner



Fertilidad y Nacimientos Vivos: Menos del 5% de las mujeres con ST tuvieron hijos. Las 
mujeres con ST que tuvieron un nacido vivo documentado mediante certificados de nacimiento 
tenían cariotipos mosaico. De los nacimientos observados, el 60% se logró mediante 
embarazos no asistidos (en mujeres de 20 a 30 años con cariotipos mosaico), y el 40% restante 
tuvo un hijo mediante donación de ovocitos.



APOPTOSIS FOLICULAR EXTENSA Y 
ACELERADA

INSUFICIENCIA OVÁRICA PREMATURA
Sólo 1/2 pubertad espontánea

<10% gestación espontánea
Doble tasa de aborto



PÉRDIDA ACELERADA DE 
FOLÍCULOS + DIAGNÓSTICO 

TARDÍO





La fertilidad disminuye con el aumento de la edad



La mayoría de las anomalias cromosómicas de los embriones
se producen por errores en la meiosis del ovocito

• Aneuploidías son mas frecuentes 
conforme aumenta la edad 
materna.

• Pérdida de eficacia en la maquinaria 
que procesa los quiasmas y la 
segregación de cromosomas.



Implicación de los gametos en los errores cromosómicos

Turner más implicado error en meiosis en gameto masculino
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PRESERVACIÓN 
FERTILIDAD

MOTIVOS MÉDICOS
ONCOLÓGICOS

MOTIVOS MÉDICOS NO
ONCOLÓGICOS

SOCIAL



Indicaciones de preservación de fertilidad
de causa médica no oncológica

• Pacientes con alto riesgo de FALLO OVÁRICO PRECOZ
• ENDOMETRIOSIS 
• Otras indicaciones de CIRUGÍA OVÁRICA (quistes dermoides / tumores 

borderline)
• ENF AUTOINMUNES que precisan quimioterápicos (ciclofosfamida)
• TMO en talasemias, anemia de Fanconi, anemia de células falciforme: 

aplasia medular como parte del tratamiento y riesgo de fallo ovárico en alto 
porcentaje de los casos

• ALTERACIONES CROMOSÓMICAS: Sdr de TURNER (20% tienen función 
folicular, preservación en pacientes mosaico) // Portadoras de mutación 
FMR1 (X frágil), consejo genético // Mutaciones BRCA 1 o 2, menor reserva y 
cirugía profiláctica //Galactosemia



VITRIFICACIÓN OVOCITOS

CRIOPRESERVACIÓN TEJIDO 
OVÁRICO



VITRIFICACIÓN OVOCITOS

CRIOPRESERVACIÓN TEJIDO 
OVÁRICO





VITRIFICACIÓN OVOCITOS

CRIOPRESERVACIÓN TEJIDO 
OVÁRICO



q TÉCNICA NO 
EXPERIMENTAL

q RESULTADOS 
CONTRASTADOS

q POSIBILIDAD DE PGT A 
EMBRIONES A FUTURO

q PRECISA FUNCIÓN 
OVÁRICA RESIDUAL

q EDAD, MENARQUIA
q SOLO GAMETO!

VITRIFICACIÓN OVOCITOS



Goldman et al. Hum Reprod 2017



VITRIFICACIÓN OVOCITOS





¿Qué haríamos con esos ovocitos
vitrificados a futuro?



• Opción más viable en postmenárquicas
• Realizada en niñas mosaico a partir de menarquia
• Requiere estimulación ovárica controlada (FSH, LH)
• Requiere niveles de FSH/LH normales y de AMH aceptables
• Número de ovocitos objetivo > 10
• Preocupaciones: aneuploidía ovocitaria; éxito desconocido en 

esta cohorte. PGT.



En los estudios de cohortes y revisiones multicéntricas, aunque varias mujeres con 
síndrome de Turner han vitrificado ovocitos como estrategia de preservación de la 
fertilidad, ninguna otra paciente ha retornado para utilizar sus ovocitos 
vitrificados y, por lo tanto, no se han reportado más embarazos en este contexto.

Criopreservación de ovocitos



Criopreservación de ovocitos

La evidencia actual indica que la vitrificación de ovocitos es factible en mujeres 
con Turner, especialmente en aquellas con mosaicismo y reserva ovárica 
suficiente, pero el uso clínico de estos ovocitos para lograr embarazo sigue siendo 
excepcional y extremadamente raro.



VITRIFICACIÓN OVOCITOS

CRIOPRESERVACIÓN TEJIDO 
OVÁRICO



VITRIFICACIÓN OVOCITOS

CRIOPRESERVACIÓN TEJIDO 
OVÁRICO



PROS:
- Técnica sencilla, baja curva de 
aprendizaje
- Beneficios: fertilidad y función
endocrina
- Posibilidad gestación espontánea
/varias gestaciones
- Se puede combinar con 
vitrificación de ovocitos

Única alternativa en prepúberes o pacientes que precisan inicio
inmediato de tratamiento

CONTRAS:
- Técnica considerada EXPERIMENTAL 
ESHRE. Desde 2020 ASRM no 
experim.
- Necesidad banco de tejidos
- Medios para criopreservar
(congelación lenta mayoría)
- Riesgo de reimplante

CRIOPRESERVACIÓN TEJIDO OVÁRICO



• Tras reimplante 95% recupera regla
• Duración media de implante 2-5 años

(se podría realizar mÁs de un implante
en función de cantidad de tejido
criopreservado)

• Criterios de selección: edad < 35 años, 
supervivencia razonable a > 5 años, 
riesgo de FOP 50%, no administración
de agentes gonadotóxicos previos

• Tasa de gestación 29-45%, con tasa de 
RN vivo 23-66% según series

• 140 RNV tras reimplantación (2020)

¡Más del 50% espontáneas!

CRIOPRESERVACIÓN TEJIDO OVÁRICO



§ Reintroducción de células malignas 
con el reimplante. Importante el 
estudio del tejido previo al 
reimplante. 

§ Destrucción de la cohorte folicular 
por el efecto hipoxia- reperfusión.

LIMITACIONES

§ Aislar folículos in vitro + inserción 
en OVARIO ARTIFICIAL

§ Mejorar la supervivencia del tejido 
tras el reimplante

CRIOPRESERVACIÓN TEJIDO OVÁRICO





CRIOPRESERVACIÓN TEJIDO OVÁRICO

• Técnica experimental.
• Única opción potencial para niñas prepúberes con reserva baja/temprana
• Recomendado extirpar el ovario completo debido a reserva ya baja
• Autotrasplante ortotópico o heterotópico
• Éxito desconocido en pacientes con Turner: se requieren más datos
• Folículos encontrados: más frecuente en mosaicos (86%)
• Puede reimplantarse en la edad adulta para restaurar función hormonal y 

fertilidad.



PREVIO A INJERTO
OVOCITOS 97% 46 XX; 3 % 45 XO 

CÉLULAS DE LA GRANULOSA 85 % 45 X0

POSTERIOR AL INJERTO 
CÉLULAS DE LA GRANULOSA 48,8% 45 XO



• Impacto a Corto Plazo: Los hallazgos sugieren que la ovariectomía unilateral para OTC no tiene un 
impacto significativo en el desarrollo puberal a corto plazo en la mayoría de las niñas con ST.

• Relevancia Clínica: El estudio demuestra que la mayoría de las niñas experimentaron un desarrollo 
puberal espontáneo continuo después de la OTC, lo cual es importante para el bienestar psicosocial.



• Hasta la fecha, solo se han reportado a nivel mundial tres casos de trasplante de tejido ovárico 
criopreservado en mujeres con ST, con solo uno resultando en un embarazo seguido de un 
aborto espontáneo. Por lo tanto, se aconseja que las niñas con ST que consideren la OTC sean 
asesoradas e incluidas en un entorno de investigación hasta que se establezca su eficacia.

• Otras Opciones de Fertilidad: La vitrificación de ovocitos es la técnica de preservación de la 
fertilidad preferida, más utilizada y más exitosa hasta la fecha, y debe discutirse con las niñas con 
ST cuando su madurez psicológica lo permita.



• Mosaicos 45X0/46XX.

• Menores de 12 años

• Antes de la pubertad, si hay posibilidad razonable de encontrar 
folículos.

• Niveles de FSH < 10 UI/ml y AMH > 0.1 ng/nl



Young patients should be psychologically prepared for OTC, as they need to 

make a decisión they may not be emotionally or mentally ready for. 

• Mosaicos 45X0/46XX.

• Menores de 12 años

• Antes de la pubertad, si hay posibilidad razonable de encontrar 
folículos.

• Niveles de FSH < 10 UI/ml y AMH > 0.1 ng/nl

• Asegurar una adecuada evaluación psicológica y CI firmado

• Realizar cribado cardiológico antes de la preservación de fertilidad
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Alternativas reproductivas

Donación ovocitos o 
embriones

Subrogación uterina Adopción



Alternativas reproductivas



Alternativas reproductivas

Donación ovocitos o 
embriones



Donación de ovocitos / embriones

• Opción más eficaz para lograr
embarazo en ST.
• Tasas de aborto algo mayores.
• Considerar salud uterina y riesgo

cardiovascular.



Donación de ovocitos

CRITERIOS SELECCIÓN DONANTES
• 18-35 años
• Máximo de 6 recién nacidos vivos
• Sin historia de enfermedad genética
• Buen estado psicofísico
• Serologías negativas
• Otras: cariotipo, screening de 

enfermedades monogénicas



Donación de ovocitos

España fue el primer país con una Ley 
separada sobre técnicas de 

reproducción asistida
• Donación debe ser ANÓNIMA
• Se debe garantizar el máximo de 

similitud y compatibilidad fenotípica e 
inmunológica entre donante / 
receptora
• NO se paga por la donación (pero se 

compensa por las molestias que 
supone)



Donación de ovocitos

Compatibilidad 
• Raza / grupo sanguíneo
• Raza / grupo sanguíneo / 

características físicas 
• Raza / grupo sanguíneo / 

características físicas / caraterísticas 
genéticas



Alternativas reproductivas

Subrogación uterina



Gestación subrogada

• Alternativa recomendada para mujeres con 
riesgo cardiovascular (contraindicación 
embarazo).
• Permite maternidad genética con ovocitos

propios (si los tiene) o donados.
• Requiere evaluación médica y legal rigurosa.



Alternativas reproductivas

Adopción



Adopción como alternativa

• Vía segura y viable para mujeres con ST.
• Posibilidad de adopción nacional o 

internacional.
• No hay restricciones específicas para ST.
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Cariotipo lo antes 
posible

Evaluación reserva 
ovárica

Mosaico, control 
cada 2-3 meses

Preservación si 
decae reserva 

ovárica

Si posible, esperar 
para 

criopreservación de 
ovocitos 

(pospuberal)

Para las pacientes no mosaico (donde la reserva ovárica puede 
agotarse en los primeros años de vida), la referencia y la discusión 
sobre la PF deben ocurrir tan pronto como se haga el diagnóstico, 

incluso en la infancia.

AMH/FSH/LH 
a los 8-9 

años

Medición al 
menos anual 
hasta los 12 

años

Derivación 
oportuna a 

Preservación



Cariotipo lo antes 
posible

Evaluación reserva 
ovárica

Mosaico, control 
cada 2-3 meses

Preservación si 
decae reserva 

ovárica

Si posible, esperar 
para 

criopreservación de 
ovocitos 

(pospuberal)

Niveles elevados de FSH + niveles indetectables de AMH + ausencia 
folículos antrales visibles + visualización cintillas ováricas à fallo 

ovárico ya establecido. Preservación no es posible.

AMH/FSH/LH 
a los 8-9 

años

Medición 
anual hasta 
los 12 años

Derivación 
oportuna a 

Preservación



• Candidatas: Se debe ofrecer la criopreservación de ovocitos a las niñas 
postmenárquicas (típicamente de 13 años o más) y lo suficientemente maduras 
psicológicamente para tolerar los procedimientos de estimulación ovárica.

• Evaluación y Asesoramiento: Se recomienda que todas las niñas postmenárquicas 
con ST sean evaluadas para la reserva ovárica y se les asesore sobre la criopreservación 
de ovocitos como una opción viable.

• Riesgos Genéticos: Debido al potencial de aneuploidía ovocitaria (una fracción podría 
carecer del cromosoma X), si se utilizan ovocitos autólogos, se deben ofrecer 
tecnologías como el diagnóstico genético preimplantacional (DGP) para examinar los 
embriones resultantes antes de la transferencia. El consentimiento debe detallar las 
posibles limitaciones, incluida la falta de tasas de éxito específicas en pacientes con ST.

Criopreservación de ovocitos



• Candidatas: Esta opción puede ofrecerse a niñas con ST que tienen reserva ovárica 
adecuada, pero que no pueden esperar hasta tener la madurez suficiente para 
someterse a la criopreservación de ovocitos. También se puede considerar para 
aquellas inmaduras sexual y/o psicosocialmente o incapaces de tolerar la estimulación 
ovárica.
• Estado Experimental: La criopreservación de tejido ovárico es una técnica que sigue 
considerándose experimental en adultos y para las niñas con ST. La probabilidad de 
éxito es desconocida.
• Proceso: Se recomienda extirpar tanto tejido como sea posible, generalmente un 
ovario entero, ya que la reserva ovárica en estas niñas ya es baja.
• Consentimiento: Si se lleva a cabo, debe ser bajo protocolos experimentales 
aprobados por la junta de revisión institucional (IRB). Se debe obtener el asentimiento 
verbal de los niños mayores de nueve años, además del consentimiento aprobado por 
los padres.

Criopreservación de tejido ovárico



DONACIÓN DE OVOCITOS

Para la mayoría de las pacientes con ST, la opción preferida que ofrece la mayor 
probabilidad de éxito para tener hijos es el embarazo mediante ovocitos de donante.

• Riesgos Adicionales: A pesar del uso de ovocitos de donante, las tasas de aborto 
espontáneo son ligeramente más altas en las receptoras con ST en comparación con la 
población general de receptoras. También es más probable que el embarazo se 
complique por disfunción tiroidea, obesidad, diabetes y trastornos hipertensivos 
(incluida la preeclampsia, hasta el 40%).

Otras opciones de gestación



SUBROGACIÓN UTERINA

Debido a las conocidas complicaciones cardíacas y médicas potenciales (incluyendo 
aquellas que surgen incluso con una evaluación cardíaca normal), se recomienda que 
todas las pacientes con ST sean asesoradas sobre la GS y la adopción como 
alternativas al embarazo.

◦ La GS permite la posibilidad de paternidad biológica (usando ovocitos propios) o 
puede servir para llevar a término un embarazo resultante de ovocitos o embriones de 
donantes.

Otras opciones de gestación



ADOPCIÓN

La adopción es una opción viable para las mujeres con ST que desean ser padres. No 
hay casos documentados de mujeres con ST que hayan sido restringidas para la 
adopción debido a requisitos de salud.

Otras opciones de gestación



GESTACIÓN ESPONTÁNEA

Aunque rara (2%-5%), si ocurre, las mujeres con ST deben considerar las pruebas 
prenatales o la fertilización in vitro (FIV) con pruebas genéticas preimplantacionales 
para evitar la aneuploidía, ya que las tasas de anomalías cromosómicas y abortos 
espontáneos son altas (hasta el 50%).

Otras opciones de gestación





Los factores socioeconómicos, culturales y éticos tienen un impacto significativo en las 
decisiones parentales y personales relativas a las estrategias de preservación de la 

fertilidad (PF) para pacientes con Síndrome de Turner (ST), especialmente cuando se 
consideran opciones complejas como la criopreservación de gametos y embriones.

COSTE

FINANCIACIÓN

ÉTICA CRIOPRESERVAR OVOCITOS 
Q PUDIERAN ESTAR ALTERADOS

CUESTIONES RELIGIOSAS: FIV CON PGT

TOMA DECISIONES COMPLEJAS POR 
FAMILIARES EN MENORES DE EDAD

ESTADO VARIABLE DE MADUREZ PSICOLÓGICA Y SOCIAL
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Riesgos y Complicaciones del Embarazo en ST

• Alta tasa de preeclampsia: hasta en el 21% de los embarazos, en 
comparación con el 5% en la población general.
• Aumento de parto prematuro (10-15%), restricción de 

crecimiento (CIR) (23%).
• Riesgo de disección aórtica (mortalidad 1-2%).
• Mayor tasa de aborto 48% en mujeres con ST.
• Mayor tasa de cesáreas (60-70%)



Riesgos y Complicaciones del Embarazo en ST

No se han observado diferencias significativas en los resultados fetales 
entre embarazos espontáneos y por reproducción asistida, aunque los 

embarazos por ART tienden a finalizar por cesárea y a edades 
gestacionales ligeramente menores



Riesgos y Complicaciones del Embarazo en ST

Existe una relación directa entre el tamaño uterino y los resultados 
de los tratamientos reproductivos en pacientes con síndrome de 
Turner.

Un útero de tamaño reducido o hipoplásico se asocia con menor 
tasa de implantación embrionaria, mayor riesgo de aborto 
espontáneo y complicaciones obstétricas, especialmente en el 
contexto de reproducción asistida y ovodonación. Un tamaño 
uterino adecuado tras terapia hormonal es esencial para obtener 
buenos resultados en los tratamientos reproductivos en síndrome 
de Turner; la hipoplasia uterina limita severamente el éxito y 
aumenta los riesgos obstétricos



Evaluación preconcepcional recomendada

• Ecocardiograma y resonancia aórtica.
• Evaluar función renal, tiroidea, glucémica.
• Consejo genético y psicológico.
• Abordaje multidisciplinar.



Evaluación preconcepcional recomendada

• Se debe transferir un solo embrión, ya que las gestaciones 
múltiples pueden plantear riesgos potencialmente 
mortales incluso en pacientes con estado cardíaco normal.

• Se debe ofrecer anticoncepción si existe alguna 
preocupación de embarazo espontáneo pero no deseado.



Evaluación preconcepcional recomendada

Abordar los riesgos individuales, 
discutir alternativas reproductivas 
(gestación subrogada, adopción) y 

asegurar que las pacientes 
comprendan la importancia del 

seguimiento cardiovascular.



Evaluación gestación

Necesidad de un equipo 
multidisciplinar (cardiología, 
obstetricia, endocrinología), 

control con imágenes seriadas de 
la aorta y estricto de la presión 

arterial durante el embarazo y el 
posparto
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• El síndrome de Turner (ST) es la anomalía cromosómica más común en mujeres
(1/2500 nacimientos).
• Alta tasa de insuficiencia ovárica primaria e infertilidad.
• La reserva ovárica puede agotarse antes de la pubertad.
• Diagnóstico temprano es clave para opciones de preservación de la fertilidad.
• Derivar precozmente a especialista en fertilidad.
• Evaluar marcadores: AMH, FSH, LH, inhibina-B, recuento de folículos antrales.
• Identificar a las niñas con potencial de preservación.

Conclusiones



• Ofrecer preservación fertilidad siempre que haya expectativas razonables
• La vitrificación de ovocitos es la técnica de preservación de la fertilidad preferida, 

más utilizada y más exitosa hasta la fecha, y debe discutirse con las niñas con ST 
cuando su madurez psicológica lo permita. 
• Ovodonación, subrogación y adopción amplían las posibilidades de maternidad.

Conclusiones



Conclusiones

• Considerar apoyo psicológico y ético.
• Abordaje multidisciplinar, previo a preservación y previo a potencial 

gestación.

Evaluación 
temprana

Valorar 
preservación 

fertilidad

Evaluación 
riesgos 

cardiovasculares




