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Resumen
Introducción. El síndrome de Turner se debe a la ausencia o
anomalía de un cromosoma X, dando como consecuencia talla
baja, disgenesia gonadal y estigmas físicos. Se ha descrito su aso-
ciación con otras alteraciones como las enfermedades de origen
autoinmune y, en raros casos, coexistiendo con el síndrome de
Klippel-Feil. Objetivo: informar el caso de una niña con síndro-
me de Turner por mosaicismo 45, X/46, XX/47, XXX y en la que
coexiste el síndrome de Klippel-Feil.

Caso clínico. Paciente femenino con talla baja y estigmas físi-
cos del síndrome de Turner, que presenta limitación para los
movimientos de rotación del cuello y adopta una posición obli-
gada de inclinación lateral derecha de su cráneo. El cariotipo
mostró un complemento cromosómico 45, X/46, XX/47, XXX;
radiológicamente se observó fusión de la primera a la quinta
vértebras cervicales y fusión vertebral de la séptima cervical con
la primera torácica.

Conclusión. Pudiera representar el primer caso de síndrome
de Turner con esta variedad citogenética asociada al síndrome
de Klippel-Feil.
Palabras clave. Síndrome de Turner; síndrome de Klippel-Feil; aso-
ciación; mosaicismo; síndrome de Turner Mosaico y Klippel-Feil.

Summary
Introduction. Turner’s syndrome is due to the absence or anom-
aly of an X chromosome, resulting in short stature, gonadal dys-
genesis and various physical characteristics. The association of
this syndrome with other alterations such as autoimmune dis-
eases has been described and, in rare cases, coexists with Klip-
pel-Feil syndrome. We undertook this study to report the case of
a female with Turner’s syndrome with mosaicism (45,X/46,XX/
47,XXX) with the coexistence of Klippel-Feil syndrome.

Case report. We present the case of a female patient with
short stature and physical characteristics of Turner’s syndrome.
The patient presented with limitations of neck movement with
a forced position to the right side of her skull. Karyotype showed
a chromosomal complement (45,X/46,XX/47,XXX). Radiologi-
cally, fusion of the first and fifth cervical vertebrae and vertebral
fusion of the seventh cervical vertebra with the first thoracic
vertebra were observed.

Conclusion. This may represent the first case of Turner’s syn-
drome associated with a cytogenetic variety of Klippel-Feil syn-
drome.
Key words. Turner’s syndrome; Klippel-Feil syndrome; mosaicim;
Turner’s syndrome, syndrome Klippel-Feil, association.
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El síndrome de Turner es originado por ausencia o
anomalía estructural de uno de los cromosomas X
y se caracteriza fundamentalmente por talla baja,
disgenesia gonadal y estigmas físicos.1,2 Turner, en
1938, al estudiar a un grupo de mujeres postpube-
rales, describió el síndrome que lleva su nombre;
caracterizado por talla baja, infantilismo sexual,
amenorrea primaria, pterigión colli y cubitus val-
gus.2 Ortiz y col.3 señalan que fue Ford, en 1959,
quien describió por primera vez el cariotipo 45, X
en estas pacientes, pero además, estos mismos au-
tores señalaron que hay otras variantes citogenéti-
cas, entre las que se encuentra el mosaicismo XO/
XX. Se ha descrito la asociación de este síndrome
con enfermedad inflamatoria intestinal, artritis reu-
matoide, tiroiditis autoinmune y diabetes mellitus.4

El síndrome de Klippel-Feil se caracteriza clíni-
camente por cuello corto con limitación de la
movilidad e implantación baja de pelo en la re-
gión posterior del cuello, debido a la fusión de
dos o más vértebras cervicales.5 En la etiología de
este síndrome, se han documentado factores am-
bientales y genéticos que provocan un defecto en
el desarrollo embrionario entre las semanas tres y
ocho de la gestación, ocasionando falta de seg-
mentación de los somitas cervicales, dando como
consecuencia una falta de separación de los cuer-
pos vertebrales de la columna cervical.6,7 Macku-
sick5 señala que este síndrome fue descrito por
primera vez en 1912 por Maurice Klippel y André
Feil, y desde entonces se han documentado aso-
ciaciones con otras anormalidades esqueléticas
como escoliosis y deformidad de Sprengel, así
como hipoacusia, anomalías cardiacas y renales.5,6

En los últimos 30 años se encuentra documenta-
do en revistas indexadas dos trabajos con asociación
de los síndromes de Turner y de Klippel-Feil: en 1973
con Hillemand y col.,8 y en 1987 con Suchkova y
col.9 Ambas publicaciones se refieren al síndrome
de Turner por monosomía X regular (45, X).

El presente trabajo tiene como objetivo infor-
mar del caso de una niña con síndrome de Turner

por mosaicismo 45, X/46, XX/47, XXX, y en la
que coexiste el síndrome de Klippel-Feil.
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Paciente del sexo femenino de 11 años de edad,
originaria y residente de Amatán, Chiapas, Méxi-
co; producto de la primera gesta, de embarazo
normo evolutivo (no se refieren antecedentes te-
ratogénicos), de término, parto aparentemente
normal, atendido en su domicilio por empírica.
Período neonatal sin complicaciones, descono-
ciéndose somatometría al nacimiento. El desarro-
llo neurológico en su infancia fue retardado: se-
destación a los 10 meses de vida, deambulación a
los 18 meses, e inició lenguaje con pronunciación
de frases a los tres años. Padres no consanguíneos,
madre de 16 años de edad y padre de 27 años en
el momento del nacimiento de la paciente.

A la exploración física se encontró: peso 27 kg (den-
tro de la percentil 10), talla 101 cm (por debajo de la
percentil 3), por lo que aparenta ser de menor edad,
complexión delgada, cráneo con aplanamiento de
occipucio, pestañas con alargamiento no usual, fisu-
ras palpebrales horizontalizadas, frente estrecha, puente
nasal aplanado, pabellones auriculares de implanta-
ción baja, rotados hacia atrás, boca en carpa, paladar
alto y ojival, micrognatia. El cuello es corto y ancho,
con implantación baja de pelo en la región posterior
del mismo y limitación para los movimientos de rota-
ción del cuello. La niña adopta una posición obligada
de inclinación lateral derecha de su cráneo (Figs. 1 y
2). Los estudios de rutina consistentes en biometría
hemática, química sanguínea y examen general de
orina resultaron normales.

El perfil tiroideo con niveles de T3, T4 y hor-
mona estimulante de tiroides (TSH) normales. El
cultivo de linfocitos de sangre periférica para aná-
lisis cromosómico evidenció la existencia de tres
líneas celulares: 45, X/46, XX/47, XXX, en 64, 24
y 12%, respectivamente (Figs. 3-5). La ecocardio-
grafía mostró normalidad cardiaca, y radiológica-
mente se observó fusión de la primera a la quinta
vértebras cervicales, así como disminución del
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espacio intervertebral quinto-sexto y sexto-sépti-
mo, además de fusión vertebral de la séptima cer-
vical con la primera torácica (Fig. 6).
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Uno de cada 400 a 500 recién nacidos vivos presenta
anormalidades de los cromosomas sexuales.10 El sín-
drome de Turner se presenta con una incidencia de
1/2 000 a 1/3 000 niñas recién nacidas vivas y se debe
a la ausencia o anomalía de un cromosoma X, dando
como consecuencia: talla baja, disgenesia gonadal y
estigmas físicos.1 En 50% de los casos hay ausencia de
todo un cromosoma X, observándose un complemen-
to cromosómico 45, X, mientras que el otro 50% pre-
senta múltiples anomalías cromosómicas como: mo-
saicismos, deleciones parciales o translocaciones.11

Dentro de los mosaicismos más comunes se encuen-
tran: 45, X/46, XX; 45, X/46, XXiq; y 45, X/46, XY.11

Se ha descrito la asociación de este síndrome con otras
alteraciones como las enfermedades de origen auto-
inmune, entre las que se incluyen: enfermedad infla-
matoria intestinal, artritis reumatoide, tiroiditis auto-
inmune y diabetes mellitus.4

El fenotipo del síndrome de Klippel-Feil tiene
una triada que se presenta en menos de 50% de
los casos, caracterizada por implantación baja de
cabello, cuello corto y limitación de la movilidad
del cuello;12 compartiendo estas características con

�������11111	     Obsérvese la implantación baja de pabellones auri-
culares con rotación superposterior de la misma, micrognatia y
cuello corto.

�������
	     Aplanamiento medio facial, cuello corto.

��������	     Complemento cromosómico 45, X.
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el síndrome de Turner, con excepción de la limi-
tación de la movilidad del cuello.

En 1973, Hillemand y col.8 describieron el caso
de una mujer con síndrome de Turner y en la cual
coexistían el síndrome de Rocktansky-Kuster-Hau-
ser y el de Klippel-Feil, y posteriormente, en 1987,
Suchkova y col.9 reportaron otro caso de asocia-
ción de síndrome de Turner y síndrome de Klip-
pel-Feil; en ambos casos el síndrome de Turner
correspondió a la variedad citogenética de mono-
somía X regular. De igual manera, existen repor-
tes que señalan la asociación del síndrome de Kli-
ppel-Feil con aberraciones cromosómicas de tipo
estructural; Clarke RA y col.,13 en 1995, reporta-
ron un tipo de síndrome de Klippel-Feil familiar
en el que identificaron una inversión paracéntrica
en el brazo largo del cromosoma 8, inv(8) (q22.2
q22.3). Estos autores observaron que los afecta-
dos con esta aberración estructural cromosómica
presentaban fusión vertebral congénita.

El caso que aquí se informa corresponde a una
niña de 11 años de edad con un complemento cro-
mosómico que incluye tres líneas celulares: 45, X/
46, XX/47, XXX, con manifestaciones clínicas de
síndrome de Turner y con limitación a los movi-

��������	     Complemento cromosómico 46, XX.
�������
	     Complemento cromosómico 47, XXX.

������� �	     Obsérvese la sinostosis de los cuerpos de vérte-
bras cervicales 1-5.

mientos de rotación de la cabeza, por lo que clíni-
ca, citogenética y radiológicamente corresponde a
un caso de síndrome de Turner mosaico asociado
con el de Klippel-Feil, correspondiendo posiblemen-
te al primer caso de síndrome de Turner con esta
variedad citogenética asociada al de Klippel-Feil.

Autor de correspondencia: Anastasia Morales-Hernández.
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