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Resumen

Introducción: el síndrome de Turner es una enfermedad genética caracterizada por la pérdida 
total o parcial de un cromosoma X, siendo sus características fundamentales la talla baja, la 
disgenesia gonadal y hallazgos fenotípicos característicos. Tiene una amplia variabilidad en su 
forma de presentación.
Grandes estudios epidemiológicos muestran que la morbilidad aumenta en mujeres con este 
síndrome, debido a una amplia gama de enfermedades asociadas, sobre todo cardiovasculares, 
que eleva la mortalidad de manera significativa.
Objetivo: realizar una revisión de la literatura, en base a la presentación de un caso clínico, para reca-
bar información sobre las ultimas pautas de manejo y presentar los nuevos objetivos de tratamiento.
Conclusiones: el diagnóstico temprano es fundamental, y tiene características propias y criterios 
de sospecha según la etapa en la que se efectúa, el reto actual en el manejo de estas pacientes 
consiste en la formación de un equipo médico multidisciplinario, conformado por una amplia 
gama de especialistas para el adecuado seguimiento, con el fin de disminuir las complicaciones 
y ayudar a que la paciente alcance sus objetivos para una vida plena.
Se presenta el caso de una paciente con síndrome de Turner vista por el equipo médico en el 
Hospital Pediátrico del Centro Hospitalario Pereira Rossell, Montevideo-Uruguay.
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Summary

Introduction: Turner’s syndrome is a genetic disease characterized by total or partial loss of an 
X chromosome, its main features being low height, gonadal dysgenesis and characteristic phe-
notypic findings. It has a wide variability in its form of presentation.
Large epidemiological studies show that morbidity increases in women with this syndrome, due 
to a wide range of associated diseases, especially cardiovascular disease, which significantly rais-
es mortality.
Objectives: to carry out a review of the literature, based on a clinical case in order to gather 
information regarding the latest treatment guidelines and present the new treatment goals.
Conclusions: early diagnosis is essential, and has its own characteristics and suspicion criteria 
according to the stage in which it is carried out. The present challenge regarding the manage-
ment of these patients consists of the training of a multidisciplinary medical team made up of 
a wide range of specialists able to carry out  proper follow-up, in order to reduce complications 
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and help the patient live a full life.
We present a case of a patient with Turner’s 
syndrome assisted at the Pereira Rossell Hos-
pital Center in Montevideo-Uruguay.

Key words:  Turner syndrome 
 Gonadal dysgenesis 
Resumo
Introdução: a síndrome de Turner é uma 
doença genética caracterizada pela perda 
total ou parcial de um cromossomo X, sendo 
suas características fundamentais de baixa 
estatura, disgenesia gonadal e achados fenotí-
picos característicos. Tem uma ampla variabi-
lidade em sua forma de apresentação. Consi-
deráveis (grandes, amplos, extensos) estudos 
epidemiológicos mostram que a morbidade 
aumenta em mulheres com essa síndrome, 
devido a uma ampla gama de doenças asso-
ciadas, especialmente cardiovasculares, o que 
aumenta significativamente a mortalidade.
Objetivos: realizar uma revisão da literatura, a 
partir da apresentação de um caso clínico, reu-
nir informações sobre as últimas diretrizes de 
tratamento e apresentar os novos objetivos 
do tratamento.
Conclusões: o diagnóstico precoce é funda-
mental, e possui características próprias e 
critérios de suspeita de acordo com a etapa 
em que é realizado, o desafio atual na gestão 
desses pacientes consiste na formação de 
uma equipe médica multidisciplinar, formada 
por uma ampla gama de especialistas para o 
acompanhamento adequado, a fim de reduzir 
complicações e ajudar a paciente a alcançar 
uma vida plena. Apresentamos o caso de uma 
paciente com síndrome de Turner atendido 
pela equipe médica do Hospital Pediátrico do 
Centro Hospitalar Pereira Rossell, Montevi-
déu-Uruguai.

Palavras chave: Síndrome de Turner 
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Introducción
La primera descripción del síndrome de Turner (ST) fue 
publicada en 1938, por Henry Turner, aunque existen 
datos de casos publicados previamente de manera inde-
pendiente por dos clínicos: Ullrich y Seresevskij(1,2).

El ST es una enfermedad genética caracterizada 
por la pérdida total o parcial de un cromosoma X. 
Sus características fundamentales son la talla baja, 
la disgenesia gonadal y los hallazgos fenotípicos ca-
racterísticos como cuello alado, linfedema de manos 
y pies, malformaciones cardíacas y renales, entre 
otros(2).

El ST se caracteriza por una gran variabilidad fe-
notípica, que va desde la forma clásica (niñas con au-
sencia del desarrollo puberal y retraso del crecimien-
to) hasta aquellas que tienen como elemento clínico 
únicamente la talla baja, que son casi indistinguibles 
de la población general(3). El diagnóstico definitivo 
del ST se realiza mediante el análisis del cariotipo, 
que permite la identificación de la constitución cro-
mosómica del individuo(1).

Su incidencia es de 1 en 2.500–3.000 nacidas vi-
vas, algunas series indican que el ST clásico (45X0) 
corresponde al 2% de los embarazos, terminando en 
aborto espontáneo habitualmente en el primer trimes-
tre de la gestación (99%)(2-12). La edad media en el 
momento del diagnóstico es de 15 años(1,13). Muchas 
mujeres con ST no son diagnosticadas hasta la edad 
adulta y algunas pacientes nunca son diagnosticadas 
como se ejemplifica en un estudio de 2018 del Bio-
banco del Reino Unido que señala como edad media 
de diagnóstico de ST alrededor de los 12 años, pero el 
25,3% son diagnosticados pasados los 18 años, debi-
do a la baja estatura(5).

Grandes estudios epidemiológicos muestran que 
la morbilidad aumenta en mujeres con ST por una 
amplia gama de enfermedades asociadas, que condi-
cionan una jubilación más temprana, menos años de 
autovalidez y mayor mortalidad, entre 13 a 15 años 
en comparación con la población general(6,14,15). Apro-
ximadamente 50% del exceso de mortalidad en el ST 
es atribuible a trastornos cardiovasculares(1,16).

El diagnóstico precoz del ST es vital, ya que per-
mite la identificación temprana de malformaciones 
y complicaciones que afecten la calidad de vida de 
la paciente, además de favorecer el tratamiento de la 
talla baja mediante el uso de hormona de crecimiento 
(hGh) y la inducción puberal adecuada, lo que au-
menta la posibilidad de alcanzar un crecimiento y de-
sarrollo más acorde a la población general.

Se presenta el caso de una niña de 5 años con 
síndrome de Turner valorada en el CHPR en Mon-
tevideo, Uruguay, y se realiza una revisión de la li-
teratura.
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Se solicitó consentimiento informado para la pu-
blicación de este caso.

Reporte de caso
Preescolar de sexo femenino, 4 años 9 meses, pro-
cedente de Honduras, reside en Uruguay con su ma-
dre hace 1 año y medio. Es producto de tercera gesta, 
embarazo bien controlado, mal tolerado por amenaza 
de parto pretérmino, fue un recién nacido de 35 sema-
nas, cesárea de urgencia por oligoamnios. Se catalogó 
como pequeño para edad gestacional (PEG) en nues-
tro país, dado su peso al nacer de 1.900 g y longitud 
de 40 cm. En Uruguay se define PEG al recién naci-
do cuyo peso y/o longitud se encuentran dos o más 
desviaciones estándar (percentil 3) por debajo de la 
media establecida para su población de referencia, su 
sexo y su edad gestacional.

Como antecedentes personales enfatizamos que 
presentó una coartación aórtica congénita intervenida 
al mes de vida, en seguimiento cardiológico, situa-
ción patológica típica de este síndrome.

De los antecedentes familiares destacamos la es-
tatura de la madre de 156 cm, con menarca 14 años, 
sin otras patologías, los datos del padre son descono-
cidos.

Es referida a la policlínica de endocrinología pe-
diátrica del CHPR por talla baja, de la que se destaca 
que está presente desde el nacimiento, acompañada 
de bajo peso, lo que conforma una talla baja prenatal 
armónica asociada con patología cardiológica.

En el examen físico destacamos de la antropome-
tría: peso 10,4 kg, talla 91 cm, índice de masa corpo-
ral (IMC) 12,56 kg/m2. Según las curvas de desarrollo 
de la OMS presenta:

• Z talla: -3,53 desvíos estándar (DS) corresponde 
a talla baja severa (el Z score de talla se define 
como la distancia a la que se ubica la medición 
de un individuo con respecto al percentil 50 de 
la población de referencia para su edad y sexo, 
en unidades de DS.) Definimos como talla baja 
severa a un Z de talla <-3 DS, que orienta a una 
causa patológica.

• Z peso: -3,79 DS, corresponde a bajo peso severo.
• Z IMC: -2,14 DS, corresponde a emaciado.

Se evidencian dismorfias como orejas y línea 
nucal de implantación baja, micrognatia, mamilas 
separadas, malformación en mano izquierda (agene-
sia de falanges distales de segundo, tercer, cuarto y 
quinto dedo).

Dada la talla baja severa, asociada con coartación 
de aorta congénita y las dismorfias características 
descritas en el examen físico, se solicita cariotipo en 
sangre periférica que informa isocromosoma X com-

patible con síndrome de Turner, alteración que impli-
ca pérdida del brazo corto del cromosoma X (Xp), lo 
que confirma el diagnóstico.

Con respecto a la etiopatogenia, la pérdida parcial 
o total del cromosoma X se explica según diversas 
hipótesis, una de ellas es una incompleta disyun-
ción durante las mitosis iniciales del feto, otra teoría 
habla de una falla en la gametogénesis(7,17). Existen 
diferentes fórmulas cromosómicas en el ST: el de-
nominado ST “clásico” o cariotipo 45,X0 que co-
rresponde al 45%-50% de los casos, o los mosaicos 
(45,X0/46,XX) que aparecen en el 15%-25%, otras 
formas menos frecuentes incluyen la disgenesia gona-
dal mixta (45,X0/46,XY) en aproximadamente 10%, 
las anomalías estructurales en uno de los cromosomas 
X (10%): cromosoma X en anillo, isocromosoma X, 
deleciones selectivas o formando parte de mosaicis-
mo triple X (45,X0/47,XXX; 45,X0/46,XX/47,XXX) 
(3%)(2,7).

Los cromosomas de los padres son normales de 
manera habitual, este es un trastorno de aparición 
esporádica, con un riesgo de recurrencia mínimo en 
los siguientes embarazos. En dos tercios de los casos 
el cromosoma X materno permanece íntegro, aunque 
la edad materna es un riesgo independiente para su 
aparición(2,14).

En cuanto a la clínica, destacamos el fenotipo tur-
neriano que describe a nivel facial la “facies de esfin-
ge”, hipomímica y con expresión melancólica, debida 
a la orientación antimongoloide de los ojos y el labio 
superior fino en V invertida. Pueden existir epicanto 
y ptosis. El filtrum es largo y marcado. El paladar es 
ojival, presentan micrognatia, los pabellones auricu-
lares son grandes y de implantación baja. El cuello es 
corto, formando el conocido pliegue cervical. El ca-
bello se implanta bajo en la parte posterior del cuello.

Las malformaciones linfáticas provocan que el tó-
rax sea ancho, en escudo, lo que da el aspecto de las 
mamilas separadas. Los pezones son hipoplásicos, en 
ocasiones invertidos. En las extremidades es notoria 
la desproporción entre el segmento superior y el infe-
rior y se observa acortamiento distal.

El cariotipo no siempre se relaciona con el ge-
notipo(1), especialmente en los mosaicismos debido 
a la carga genética en cada tejido. Sin embargo, se 
observan algunos escenarios con mayor frecuencia. 
Los mosaicismos tienden a presentar un cuadro clí-
nico más leve, con menor frecuencia de cardiopatía o 
malformaciones graves(8,18-20).

Las principales características de ST (talla baja e 
hipogonadismo) se estudiarán según el grupo etario 
específico:

1. Perinatal: las recién nacidas con ST suelen nacer 
con 2-3 cm menos de lo estimado para su edad 
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gestacional, así como con una disminución rela-
tiva de peso (aproximadamente 500 g menos)(7).
Se destaca la aparición de signos clínicos desde 
el nacimiento (sobre todo en cariotipo 45X0)(1,12). 
Como es el caso de nuestra paciente la cual fue 
un PEG con cardiopatía congénita.

2. Infancia y pubertad: talla baja, habitualmente se-
vera, es el hallazgo más frecuente del ST, visto 
en más del 95% de las pacientes(8,18). El hipocre-
cimiento característico se observa en la mitad de 
las niñas ya en el primer año de vida, mantenién-
dose la talla menor al percentil 3 en aproximada-
mente el 50%(1,7).

El hipocrecimiento en el ST es multifactorial. La 
mayor influencia la ejerce el gen SHOX (short stat-
ure homeobox-containing gene on the X chromosome)
(8). Por otro lado, en la talla baja también se implica 
cierta insensibilidad a la hormona de crecimiento, por 
lo que al recibir tratamiento son necesarias dosis más 
altas de hGH(11,19).

En cuanto al desarrollo puberal en las pacientes 
con ST, cabe destacar que en la gran mayoría se iden-
tifica un infantilismo sexual, amenorrea primaria e 
infertilidad. Esta disgenesia gonadal, que se asocia en 
un 90%-95% con insuficiencia ovárica, evoluciona 
desde el período embrionario con un número aparen-
temente normal de células germinales primordiales 
ováricas en la semana seis, aunque la falta del cro-

mosoma X acelera la desaparición de las mismas, de 
forma evolutiva aparecen “cintillas” gonadales(11).

No obstante, aquellas niñas con masa residual 
ovárica funcionante pueden presentar telarquia, lo 
que implica que entre un 15%-30% de las pacientes 
pueden alcanzar pubertad parcial(8). Alrededor de 6% 
pueden presentar ciclos regulares con posibilidad de 
embarazo, que son de alto riesgo debido a la hipopla-
sia de genitales internos, a las alteraciones cardiovas-
culares y a una mayor tasa de abortos y malforma-
ciones(4).

Merecen una especial consideración las malfor-
maciones cardíacas, ya que constituyen la principal 
causa de morbimortalidad de estas pacientes como 
se mencionó previamente, no solo por aquellas que 
presentan algún tipo de cardiopatía congénita (descri-
tas hasta en 55% de los casos), sino por la existencia 
de una enfermedad vascular generalizada, a la que 
contribuyen las posibles alteraciones renales e hiper-
tensión arterial (HTA). Todo ello implica una tasa de 
mortalidad hasta cuatro veces superior frente a la po-
blación general, en un contexto de cardiopatía isqué-
mica e ictus. No obstante, las cardiopatías congénitas 
serían causa de mortalidad temprana (8%)(4,6,21).

Otros hallazgos clínicos del ST se enumeran en 
la tabla 1.

Diagnóstico
Como se ha mencionado previamente, es producto de 
alta sospecha clínica, idealmente debe efectuarse pre-
natalmente. Una herramienta útil consiste en la reali-
zación del triple test (o cribado de cromosomopatías) 
durante la semana 12 embarazo, que puede llevar a 
identificar hasta 40% de los ST(9). Otras herramientas 
son los signos ecográficos asociados, como el aumen-
to de traslucencia nucal, el higroma quístico (que es 
un hallazgo compatible con aneuploidía pero especí-
ficamente se asocia a ST), las anomalías cardíacas y 
renales, la alteración del líquido amniótico, el edema 
fetal en manos y pies o su variante más grave, el hi-
drops fetalis. O de manera postnatal, constatando las 
características clínicas más frecuentes detalladas en 
el apartado anterior.

Una vez sospechado se debe realizar el diagnós-
tico definitivo mediante un cariotipo de linfocitos de 
sangre periférica y estudiar al menos 20 células. Cabe 
destacar que ante el nacimiento de una niña con crite-
rios de sospecha como linfedema o coartación aórtica 
se debe solicitar el estudio de manera inmediata(7,21).

Desafortunadamente, el diagnóstico suele reali-
zarse de manera mucho más tardía(17) ante una talla 
baja en la infancia, como en el caso de la paciente re-
portada, la ausencia de desarrollo puberal, o un cario-
tipo realizado durante el estudio por infertilidad o en 

Tabla 1. Características clínicas frecuentes del síndrome 
de Turner.

Clínica Frecuencia (%)
Musculoesquelética

Talla baja
Hipocrecimiento primer año
Edad ósea retrasada
Cuello corto
Desproporción segmento superior/
segmento inferior*
Cubitus valgus
Deformidad de Madelung
Paladar ojival
Mamilas hipoplásicas y muy separadas
Tórax ancho, pectus excavatum
Luxación congénita de cadera

95-100
50
85

40-87
97

50-80
5-7
35
80

30, 20

20
Obstrucción linfática 

Pterigium colli
Implantación baja de cabello
Edema de manos y pies
Displasia de las uñas grave

25
40
25
10

Defectos de células germinales 
Fallo gonadal
Infertilidad
Gonadoblastoma 

96
99

5-10 

Tomado de: Barreda A, González I. Síndrome de Turner. Protoc 
Diagn Ter Pediatr 2019; (1):267-83 (8).
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el contexto de edad materna avanzada. Por esta razón 
el médico de atención primaria y el pediatra deben te-
ner un alto grado de sospecha para evitar demoras en 
el diagnóstico. Los criterios para realizar un cariotipo 
en busca de ST se resumen en la tabla 2. 

Además del cariotipo, las pacientes con ST deben 
someterse a una valoración integral multidisciplinaria 
y temprana de posibles comorbilidades, así como un 
seguimiento a largo plazo.

El uso de hGH para el tratamiento de las pacientes 
con ST es una indicación aceptada y avalada a nivel 
mundial. La evolución sin tratamiento conduce a una 
pérdida aproximada de 20 cm (media 142 cm); la me-
joría con tratamiento se ubica entre 7 a 10 cm(10,19).

El tratamiento con hGH debe iniciarse a más tar-
dar a los 4 años de vida, o cuando se constate un des-
censo de velocidad de crecimiento <P10 (percentil 
10), mantenido un mínimo de 6 meses a partir de los 
2 años de vida(2,15).

La dosis inicial recomendada es de 0,045-0,050 
mg/kg/día, hasta un máximo de 0,067 mg/kg/día en 
aquellos casos con inicio a edades tardías, con talla 
inicial muy baja o con respuesta inadecuada en el pri-
mer año de tratamiento(10). Los niveles de factor de 
crecimiento similar a la insulina tipo 1 (IGF-1) han 
de permanecer en el rango de la normalidad (+2 DE). 
Se valorará la suspensión del tratamiento cuando la 
edad ósea sea superior a los 14 años y la velocidad de 
crecimiento sea inferior a 2 cm durante el último año.

La mayoría de la evidencia coincide en iniciar la 
inducción puberal a los 11-12 años de edad cronoló-
gica, y como máximo a los 14 años(11,18). Se comen-
zará en monoterapia con dosis bajas de estrógenos, 
escalonadas con incrementos cada 6 meses a lo largo 
de 2-3 años, imitando la pubertad fisiológica, sin de-
trimento en la talla adulta o en el efecto de la hGH. Se 
finalizará a la edad media de menopausia.

La terapia hormonal sustitutiva mejora el perfil 
cardiovascular al incidir en el estado proinflamatorio 
vascular presente en el fallo ovárico prematuro, redu-
ciendo a su vez la aterogénesis, la obesidad central y 
la hipertension arterial(4,6).

La transición a unidades de adultos se realizará 
cuando se haya adquirido la talla final y se haya com-
pletado la inducción puberal, generalmente a los 18 
años. Es preciso un manejo multidisciplinario, con 
especial atención al desarrollo de síndrome metabóli-
co y la salud cardiovascular.

Directrices internacionales recientes(10) para el 
cuidado de la mujer con ST recomiendan medir los 
niveles de glucosa en sangre, lípidos, hormona tiroi-
dea y enzimas hepáticas cada año, anticuerpos para 
enfermedad celiaca cada 2-3 años, y realizar audio-
metría cada 2-3 años, imágenes cardíacas al menos 

una vez cada 5 años y valorar la integridad esquelé-
tica mediante valoración de niveles de vitamina D 
periódica (cada 3-5 años) y una densitometría ósea 
cada 5 años, poniendo especial énfasis en la perime-
nopausia.

El rol de la valoración psicológica es de funda-
mental importancia para dar sostén y seguimiento a 
estas pacientes a lo largo de cada etapa del desarro-
llo, por lo menos de manera anual. Debe realizarse un 
control odontológico al diagnóstico y siguiendo las 
pautas de la población general.

Por todo esto, es necesario la conformación de un 
equipo de seguimiento conformado por endocrino-
logía, cardiología, ginecología, otorrinolaringología, 
oftalmología, odontología, genética, psicología, ade-
más de las especialidades necesarias según cada caso.

Recientemente se ha puesto mucho énfasis en la 
importancia de la atención de transición para pacien-
tes con enfermedades endocrinas en la infancia y se 
ha destacado la necesidad de programas coordinados. 
Sin embargo, muy pocos estudios han examinado la 
atención transicional y sus determinantes en la vida 
real.

En el estudio StaTur(21) el hallazgo más sorpren-
dente es que sólo 3,5% de las pacientes habían sido 
sometidas a evaluaciones de seguimiento médico de 
acuerdo con las recomendaciones internacionales re-
cientes. Además, el seguimiento fue extremadamente 
pobre para la mayoría de las evaluaciones, lo que dejó 
a las pacientes en riesgo de padecer enfermedades no 
detectadas. Se encontró que el seguimiento por un 

Tabla 2. Indicaciones de cariotipo para diagnosticar el 
síndrome de Turner.

Como única característica clínica:

Higroma quístico fetal o hidrops fetalis

Baja estatura idiopática
Defecto cardíaco congénito obstructivo del lado izquierdo*
Pubertad / menarquia tardía inexplicable
Pareja con infertilidad
Rasgos faciales característicos en una mujer

Al menos dos de los siguientes:
Anomalía renal (herradura, ausencia o hipoplasia)
Deformidad de Madelung
Problemas neuropsicológicos y/o problemas psiquiátricos
Múltiples nevos típicos o melanocíticos
Uñas displásicas o hiperconvexas
Otros defectos cardíacos congénitos

Tomado de: Gravholt C, Andersen N, Conway G, Dekkers O, 
Geffner M, Klein K, et al. Clinical practice guidelines for the care 
of girls and women with Turner syndrome: proceedings from the 
2016 Cincinnati International Turner Syndrome Meeting. Eur J 
Endocrinol 2017; 177(3):G1-70.(10)

* Válvula aórtica bicúspide, coartación, estenosis aórtica, 
anomalías de la válvula mitral y síndrome del corazón izquierdo 
hipoplásico.
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endocrinólogo en lugar de otro tipo de médico tuvo 
el mayor impacto en la calidad de seguimiento. Ade-
más, a mayores niveles socioeconómicos paternos, 
un nivel de educación superior, tener una o varias 
comorbilidades asociadas al ST, ser seguidas en un 
centro de referencia durante la infancia, y las pun-
tuaciones más bajas en los parámetros físicos de los 
cuestionarios de calidad de vida, se asociaron con un 
mejor seguimiento médico.

Cabe destacar en el nuevo paradigma del segui-
miento de estas pacientes a la fertilidad, y es que 
aunque el 98% de las pacientes con ST cursan con 
esterilidad, hay reportes de pacientes con desarro-
llo puberal que han logrado embarazos espontáneos 
(2%-5%)(22). Las técnicas de reproducción asistida 
también han logrado aumentar la tasa de embarazos 
en estas pacientes. Por esto, es muy importante suge-
rir medidas preventivas en caso de embarazo e inclu-
so proporcionar evaluación integral y asesoramiento 
genético pertinente desde temprana edad.

Se debe tener presente la consejería en fertilidad 
y preservación para las pacientes con ST. Este es un 
tema importante ya que enfatiza el delicado equilibrio 
entre el impacto psicológico de la infertilidad, el ase-
soramiento sobre los pros y los contras de la preserva-
ción de la fertilidad, los riesgos del embarazo y el ob-
jetivo de la construcción de una familia más allá del 
vínculo con hijos genéticamente relacionados. Estos 
no son temas tratados de manera rutinaria en la prác-
tica estándar de atención actual, hay una necesidad 
esencial para determinar dónde existen deficiencias y 
cómo implementar nuevas pautas para abordarlas(23).

En aquellas pacientes que tienen el eje hipotála-
mo-hipófisis-ovario funcionante, de manera que lo-
gren una pubertad espontánea, se puede considerar la 
criopreservación de ovocitos como opción de mane-
jo(24). Sin embargo, la ventana es de corta duración, y 
la preservación debe realizarse antes de que la reserva 
ovárica comience su rápido declive y los ovarios ya 
no puedan ser estimulados. La criopreservación de te-
jido ovárico es considerada experimental y no hay da-
tos a largo plazo que respalden la maduración de ovo-
citos viables que terminen en embarazos a término.

Siempre existe la opción del uso de ovocitos do-
nados, normalmente de manera anónima, pero existe 
la posibilidad de que provengan de familiares para 
conservar la conexión genética.

Con respecto a la fertilidad de nuestra paciente, 
la concomitancia de la coartación aórtica condicio-
na un riesgo muy aumentado de sufrir complicacio-
nes en el embarazo, como disección o rotura aórtica, 
con una letalidad en el embarazo del 2%(25), por esto 
de presentarse deseo gestacional debe integrarse un 
equipo multidisciplinario conformado por genetista, 

cardiólogo (idealmente especializado en cardiopatías 
congénitas del adulto) y especialistas en medicina 
materno-fetal para recibir una valoración integral an-
tes de considerar la posibilidad de embarazo o el uso 
de técnicas de reproducción asistida(26).

Conclusión
Es importante tener un alto grado de sospecha clínica 
para realizar un diagnóstico lo más precoz posible, 
con una adecuada valoración de las posibles comorbi-
lidades para ofrecer un manejo acertado que prevenga 
complicaciones futuras.

Las pacientes con ST constituyen un desafío en 
la práctica clínica diaria, el tratamiento adecuado de 
la talla baja y del desarrollo de caracteres sexuales 
secundarios afectará directamente la calidad de vida 
de la paciente, su autoestima y bienestar en general.

En nuestro hospital pediátrico CHPR vemos las 
pacientes con el equipo multidisciplinario, enfocan-
do las prevenciones de patologías según su etapa de 
crecimiento. Desde la etapa prenatal hasta la mujer 
adulta con deseos gestacionales.

El seguimiento en las diferentes etapas de estas 
pacientes es fundamental para asegurar la mejor cali-
dad y el logro de objetivos en el plan de vida de estas 
pacientes.
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