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Introducción
El síndrome de Turner es definido por un conjunto de ras-

gos fenotípicos resultantes de la monosomía completa o parcial
del brazo corto del cromosoma X(1). Es una de las anomalías más
comunes con una frecuencia estimada del 3% de los embrio-
nes femeninos. Sin embargo, su frecuencia en los nacidos vivos
es sólo de 1:3.000 por la todavía inexplicada propensión al abor-
to espontáneo(2). Aquellos casos en los que no todas las células
son 45,X (mosaicos 45,X/46,XX y 45,X/46,XY) o falta sólo una
parte del cromosoma X (isocromosomas X, anillos y delecio-
nes) presentan un menor grado de malformaciones(3,4). Las ca-
racterísticas más constantes de las pacientes con síndrome de
Turner son la estatura baja y la disgenesia gonadal. Por este mo-
tivo está indicado el estudio cromosómico en cualquier niña con
estatura baja de causa desconocida cuyo fenotipo no sea in-
compatible(3). El síndrome de Turner es la anomalía del cro-
mosoma X más importante desde el punto de vista de la patolo-
gía cardiovascular(5). La asociación del síndrome de Turner con
las malformaciónes cardiovasculares ya fue descrita por
Morgagni(6). La coartación aórtica representa 2/3 de las ano-
malías cardiovasculares de estas pacientes, si bien la ecocar-
diografía bidimensional ha demostrado una alta prevalencia de
aorta bicúspide. Se dice que si una paciente con fenotipo tur-
neriano tiene coartación aórtica casi invariablemente se trata de
un síndrome de Turner, y que si la paciente tiene estenosis de la
válvula pulmonar es, casi sin excepciones, un síndrome de
Noonan. Sin embargo, los mosaicos 45,X/46,XX pueden tener
tanto estenosis de la válvula pulmonar como aórtica. Se ha es-
peculado que el llamado cromosoma inactivado del genotipo
46,XX pueda dar lugar a algunos productos génicos que tendrí-
an un discreto papel en el desarrollo cardiovascular(1).

A pesar de la gran cantidad de trabajos referidos a la pato-
logía cardiovascular en el síndrome de Turner, su incidencia re-
al y su distribución según los diferentes cariotipos Turner no ha
sido claramente definido; casi todos los datos son el resultado
de series cardiológicas.

Presentamos aquí el estudio cardiológico de 19 pacientes con
síndrome de Turner y diferentes monosomías X.

Material y métodos
El análisis cromosómico de cultivo de linfocitos periféricos

permitió diagnosticar síndrome de Turner en 19 niñas, cuyas
edades oscilaban entre 0 y 17 años (media 12) y que mostraron
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Resumen. Se realizó una valoración cardiológica completa (examen
físico, ECG, radiografía de tórax y ecocardiograma) a 19 pacientes
consecutivos con síndrome de Turner y diferentes cariotipos.
Encontramos cardiopatías congénitas en el 26%. Dos de ellas
presentaban, además, otra patología cardiovascular (síndrome de QT
largo y/o HTA). Cuando se comparó con la población general se
encontró una incidencia mayor de todas las cardiopatías congénitas
observadas. Entre las cardiopatías en las pacientes con síndrome de
Turner las malformaciones aórticas (coartación aórtica y aorta
bicúspide) fueron las más frecuentes, seguidas por el ductus arterioso
persistente y la estenosis de la válvula pulmonar. Observamos que las
malformaciones más severas se asociaron preferentemente con el
cariotipo 45,X. La estenosis de la válvula pulmonar se encontró en un
caso de mosaicismo 45,X/46,XX. No se hallaron anomalías en pacientes
con isocromosoma X. En nuestra serie no se registró ningún caso con
patrón anular.
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TURNER’S SYNDROME AND CARDIOVASCULAR
ANOMALIES

Abstract. Nineteen consecutive patients with Turner’s syndrome
and different karyotypes underwent full cardiological evaluation
(physical examination, electrocardiogram, chest X-ray and
echocardiogram). Congenital heart disease was found in 26%. Other
cardiovascular pathologies (long QT syndrome or systemic
hypertension) were found in two patients. When compared with the
general population, a higher incidence was present for all types of
congenital heart diseases observed. Among cardiac anomalies in
Turner’s patients, aortic malformations (aortic coarctation and bicuspid
aorta) were the most frequent, followed by patent ductus arterious and
pulmonary valve stenosis. We have observed that the most severe
malformations were preferably found with the 45,X karyotype.
Pulmonary valve stenosis was found in a mosaicism 45,X/46,XX case.
No anomaly was found in patients with X isochromosome. The ring
pattern was not found in our series. 

Key words. Turner’s syndrome; Congenital heart disease; Aortic
coarctation; Bicuspid aorta; Patent ductus arterious; Pulmonary valve
stenosis; Long QT syndrome; Systemic hypertension.



diferentes cariotipos (tabla I). Ninguno de los casos había sido
visto previamente por un cardiólogo.

A cada paciente se le realizó un completo examen clínico
por un cardiólogo pediátrico: ECG, radiografía de tórax y un
ecocardiograma en modo M y 2D y, si fue necesario, cateteri-
zación y angiografía.

Calculamos la prevalencia absoluta (porcentaje de cada car-
diopatía congénita en pacientes Turner con cardiopatía congé-
nita) para cada una de las cardiopatías congénitas observadas.

Posteriormente, comparamos las prevalencias absolutas y
relativas de las diferentes cardiopatías congénitas en las pacientes
Turner con las observadas en la población general según el es-
tudio infantil Baltimore-Washington sobre epidemiología de las
cardiopatías congénitas llevado a cabo entre los años 1981 y
1989(7).

Resultados
Se encontraron anomalías cardiovasculares en cinco casos

(26%), dos con malformaciones múltiples.
Dos pacientes se sometieron a cirugía correctora de una car-

diopatía congénita. Una con cariotipo 45,X y otra con carioti-
po 45,X/46,XXq-. Las dos tenían coartación aórtica, de las cua-

les una estaba asociada con un ductus arterioso persistente y la
otra era aislada. La edad en el momento de la cirugía fue res-
pectivamente de 1 y 8 años.

Cuando se consideró la prevalencia absoluta de las dife-
rentes cardiopatías en las pacientes Turner, la coartación aórti-
ca fue la más frecuente, seguida por la aorta bicúspide, y des-
pués el ductus arterioso persistente y la estenosis de la válvula
pulmonar, que presentaron la misma frecuencia. Cuando estos
datos se comparan con la población general la aorta bicúspide
aparece como la anomalía más frecuente, seguida por la coarta-
ción aórtica y el ductus arterioso persistente (tabla III).

La valoración de los ratios de prevalencia relativa en las pa-
cientes Turner y en la población general con cardiopatías con-
génitas muestran que la aorta bicúspide y la coartación aórtica
son las de mayor frecuencia en pacientes Turner. No se pueden
extraer conclusiones para la aorta bicúspide aislada porque no
se dispone de datos de la población general con cardiopatía con-
génita (tabla III).

La tabla IV muestra la distribución de las diferentes ano-
malías cardíacas en los diferentes cariotipos Turner. Se puede
verificar que la monosomía X completa y homogénea se aso-
cia con la más alta prevalencia de malformaciones cardíacas
(50%) seguida por la deleción del cromosoma X (25%) y la mo-
nosomía X con mosaicismo (20%). En nuestras pacientes 45,X
la coartación y la aorta bicúspide son las anomalías más fre-
cuentes (33%), cada una de ellas seguida por el ductus arterio-
so persistente (17%). La estenosis valvular pulmonar se en-
contró en un caso de mosaicismo 45,X/46,XX, como ya había
sido descrito. Ninguno de los casos con isocromosoma X mos-
traron malformación cardiovascular. No se registraron pacien-
tes con patrón anular.

Las dos pacientes que presentaron un intervalo QT prolon-
gado no tenían cardiopatía congénita. Una de ellas tenía, ade-
más, hipertensión arterial.

Discusión
Se sabe que las pacientes con síndrome de Turner tienen una

mayor prevalencia de cardiopatías congénitas que la población
general. Los estudios clínicos que aportan datos suficientemen-
te relevantes son escasos. De hecho, la mayoría de ellos se ba-
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Tabla I Distribución de los cariotipos

Cariotipo Nº de casos (%)
Monosomía completa 45,X 6 32

y homogénea

Monosomía X con 45,X / 46,XX 2
mosaicismo 45,X / 46,XY 2 26

45,X / 47,XXX 1

Anormalidades 46,Xi(Xp) 1
estructurales del  45,X / 46,Xi(Xp) 1
cromosoma X 45,X / 46,Xi(Xq) 2

45,X / 46,XXp- 1 42
45,X / 46,XXq- 1
45,X / 46,XX / 46,XXq- 1
45,X / 46,XXp- / 47,XXX 1

Tabla III Prevalencia

Prevalencia  Prevalencia 
absoluta (%) relativa (%)

Malformaciones Ratio Turner PG
cardíacas Turner PG Turner/PG con CC con CC

Coa Ao 15,79 0,022 717,73 60 4,6
Ao bic 10,52 0,0093 1.131,18 40 1,9
Ao bic (aislada) 5,26 - - 20 -
Ductus 5,26 0,012 438,33 20 2,4
EvP 5,26 0,044 119,54 20 9

CC: cardiopatías congénitas. PG: población general

Tabla II Malformaciones cardíacas en 5/19
pacientes Turner

Edad(años) Cariotipo Coa Ao Ao bic Ductus EvP

3 45,X + +
5 45,X + +
16 45,X +
17 45,X/46,XX +
16 45,X/46,XXq- +

Ao bic: aorta bicúspide. Coa Ao: coartación aórtica. EvP: estenosis
de la válvula pulmonar
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san en casos seleccionados, con enfermedad cardíaca o sin sín-
tomas de cardiopatía, o fueron comunicados antes de la era de
la ecocardiografía como procedimiento diagnóstico rutinario.

En nuestra serie la prevalencia de cardiopatías congénitas
fue de 26% frente a 0,8% en la población general. Nuestros
datos son sustancialmente equiparables a los de Hou JW y cols.,
que también estudian casos no seleccionados(8).

En nuestra serie, como en la de Hou JW y cols(8), la ano-
malía cardíaca más frecuente en pacientes con síndrome de Turner
fue la coartación aórtica. Sin embargo, en estudios recientes se
afirmó que era la aorta bicúspide. En nuestra experiencia, el he-
cho de no haber visto pacientes con patrón anular podría expli-
car esta diferencia, pues L. Mazzanti y cols. encontraron que es-
te cariotipo se asociaba con alta prevalencia de malformaciones
cardíacas y, concretamente, de aorta bicúspide(9). La segunda
anomalía en orden de frecuencia en nuestro estudio es, preci-
samente, la aorta bicúspide, seguida por el ductus arterioso y
la estenosis de la válvula pulmonar. La prevalencia de la aorta
bicúspide aislada fue similar a la de otras series(10).

Cuando la prevalencia de las distintas cardiopatías en el sín-
drome de Turner se compara con la de la población general, se
encuentra que cada tipo de cardiopatía es más frecuente en el
síndrome de Turner, siendo la aorta bicúspide la primera, seguida
por la coartación aórtica y el ductus arterioso persistente. En es-
te caso, las diferencias con los resultados de otros autores se de-
ben a las diferentes fuentes epidemiológicas consultadas para
extraer datos sobre la población general.

Cuando es considerada la prevalencia relativa de las dife-
rentes cardiopatías en estas pacientes, las mismas conclusiones
se hacen evidentes para la coartación aórtica y la aorta bicúspi-
de, pues son más frecuentes en las pacientes Turner que en la
población general.

Las series que estudian estas malformaciones (coartación
aórtica y aorta bicúspide) en la población general también in-
cluyen varones; los ratio de prevalencia son por tanto más sig-
nificativos cuando las pacientes con síndrome de Turner son
comparadas con la población femenina. El ratio V/M es 3:1 pa-
ra la coartación aórtica y 4:1 para la aorta bicúspide.

La distribución de las malformaciones cardíacas en los di-

ferentes cariotipos muestra una asociación clara con 45,X y mo-
nosomía X con mosaicismo. En nuestra revisión no se encontró
el patrón anular. No se hallaron anomalías en pacientes con iso-
cromosoma X. Las formas más severas de cardiopatía congéni-
ta (coartación aórtica) se encontraron en 45,X. Con respecto a
la coartación aórtica, esto se encuentra en concordancia con
algunos autores, mientras que otros asocian esta anomalía a dos
monosomías X con mosaicismo. Vernant y cols. comunicaron
una prevalencia del 9% de cardiopatías congénitas en isocro-
mosomas X homogéneos y 0% en mosaicismo con isocro-
mosoma.
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