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Introducción:  

El síndrome Turner es una enfermedad genética 

caracterizada por presencia de un solo cromosoma 

X. Tanto fenotípica como genotípicamente son 

mujeres (por ausencia de cromosoma Y). Lo más 

habitual es que el diagnóstico se realice en la recién 

nacida, asociándose a amenorrea primaria. 

 

Descripción sucinta del caso:  

Paciente de 17 años de edad que consulta por 

amenorrea secundaria. Antecedentes personales de 

espina bifida oculta. Menarquia a los 11 años y 

desde entonces baches amenorreicos de hasta 5 

meses. De la exploración destaca fenotipo con talla 

baja, cuello corto, torax ancho, cúbito valgo, 

pabellones auriculares y cuero cabelludo de 

implantación baja, que recuerdan a un fenotipo de 

alteración genética,  sobrepeso grado I, hirsutismo 

discreto. En ecografía abdominal se detecta útero 

normal, ovario derecho no visualizado, izquierdo 

normal. De la analítica destaca tirotropina 7.02 

mUI/L, anticuerpos antiperoxidasa 61.7UI/ml. 

Analítica hormonal: estradiol 6.35 pg/ml, cociente 

LH/FSH 0.48. Se solicita cariotipo, se detecta un 

mosaico con un 28% de células con un solo 

cromosoma X (45XO) el 72% restante un cromosoma 

X normal y un isocromosoma del brazo q del 

cromosoma X (46XisoXq) 

 

Estrategia práctica de actuación:  

En el Síndrome de Turner lo más habitual es que el 

diagnóstico se realice en la recién nacida, 

asociándose a amenorrea primaria, pero en este 

caso se trata de un mosaicismo, presentando sólo un 

28% de células alteradas y detectándose amenorrea 

secundaria. Cabe destacar la importancia del 

abordaje multidisciplinar, ya que se asocia a otras 

patologías: alteraciones renales, hipertensión, 

coartación de aorta, obesidad, diabetes o tiroiditis 

de Hashimoto.manidipino presenta un mejor perfil 

de tolerabilidad que otros calcioantagonistas. 
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búsqueda: Síndrome de Turner, amenorrea 

secundaria 
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