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RESUMEN 

Introducción: el lupus eritematoso sistémico es una enfermedad sistémica, inflamatoria de origen autoinmune que cuenta con una 

amplia gama de manifestaciones clínicas, se presenta con mayor frecuencia en pacientes femeninas y en edades tempranas de la 

vida. El síndrome de Turner es una enfermedad rara que se presenta en una de cada 2500-5000 recién nacidas vivas, se caracteriza 

clínicamente por la presencia de baja talla, disfunción hormonal y compromiso multisistémico; principalmente afectación cardíaca 

y renal. Las determinaciones de cariotipo junto con otros exámenes hacen posible su diagnóstico. 

Objetivo: dar a conocer la asociación entre síndrome de Turner y lupus eritematoso sistémico. Caso Clínico: se presenta el caso 

de una paciente de 17 años, con diagnóstico de síndrome de Turner, que comienza con manifestaciones clínicas e inmunológicas 

que permiten llegar al diagnóstico de un lupus eritematoso sistémico. 

Conclusiones: a pesar de ser enfermedades que tienen un componente genético en su aparición, presentarse en el sexo femenino y 

en edades tempranas de la vida, no se encontró relación alguna entre los mecanismos etiopatogénicos de ambas enfermedades. 

Palabras Clave: anticuerpos antinucleares, cariotipo, lupus eritematoso sistémico, síndrome de Turner. 
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ABSTRACT 

Introduction: systemic lupus erythematosus is a systemic, inflammatory disease of autoimmune origin that has a wide range of 

clinical manifestations. It occurs more frequently in female patients and in the early age of life. Turner syndrome is a rare disease 

that occurs in one in every 2500-5000 live births, is clinically characterized by the presence of low size, hormonal dysfunction and 

multisystemic compromise; Mainly cardiac and renal involvement. Karyotype determinations along with other tests make 

diagnosis possible. 

Objective: to show the association between Turner's syndrome and systemic lupus erythematosus. Case report: the case of a 17-

year-old female patient with a diagnosis of Turner's syndrome, which begins with clinical and immunological manifestations that 

leads to the diagnosis of systemic lupus erythematosus. 

Conclusions: Despite being diseases that have a genetic component in their appearance, occurring in the female sex and in the 

early ages of life, no relationship was found between the etiopathogenic mechanisms of both diseases. 

Keywords: antinuclear antibodies, karyotype, systemic lupus erythematosus, Turner's syndrome. 

 
INTRODUCCIÓN 

El síndrome de Turner (ST) es una cromosopatía 

caracterizada por la falta de uno de los dos cromosomas X. 

Epidemiológicamente es considerado como una enfermedad 

rara y catastrófica, aunque existen estudios que reportan hasta 

un 15,83 % de incidencia en muestras analizadas.  Se reporta 

que el síndrome está presente en una de cada 2500 – 5000 

recién nacidas vivas.1-3 

Aunque su primera descripción fue realizada en el año 1930, 

no es hasta el año 1959 que se descubre su base genética, al 

describirse la ausencia parcial o completa de uno de los X, lo 

que constituye su mecanismo etiopatogénico.4,5 

Sus principales características clínicas incluyen, en la etapa 

pre y peri natal, la presencia de crecimiento intrauterino 

retardado, malformaciones cardíacas, renales y en los vasos 

linfáticos; aumento del pliegue nucal, hydrops fetalis, y el 

clásico higroma quístico a nivel cervical. 6 Este trastorno 

cromosómico es también considerado como una de las 

principales causas de defunción fetal, reportándose que 

solamente el 1 % de los fetos 45X sobreviven hasta llegar a 

término, ya que la mayoría terminan en abortos 

espontáneos.7,8 

Posterior al nacimiento es frecuente encontrar talla y peso 

bajo para la edad gestacional; se reporta la presencia de 

linfedema distal, paladar ojival, cuello alado, orejas y cabello 

de implantación baja, mamilas separadas, uñas displásicas y 

luxación congénita de caderas.4,9 

Se describe además que puede existir asociación con otras 

enfermedades autoinmunes como la enfermedad celíaca (8 

%), enfermedad inflamatoria intestinal (2-3 %), la alopecia, 

el vitíligo, artritis idiopática juvenil, tiroiditis autoinmune y 

diabetes mellitus fundamentalmente; asociaciones estas que 

empeoran el pronóstico de la paciente y a la ves exacerban 

aún más la presencia de manifestaciones sistémicas como 

curso de la enfermedad, lo que repercute negativamente en la 

percepción de calidad de vida relacionada con la salud de 

estos pacientes.10-12 

El lupus eritematoso sistémico (LES) es una enfermedad 

autoinmune que se caracteriza por él aumento de la 

producción de auto anticuerpos que son los responsables, 

conjuntamente con el proceso inflamatorio resultante, de las 

manifestaciones clínicas de la enfermedad. 

Epidemiológicamente se describe un predominio en el sexo 

femenino, raza blanca y en edades entre 15 y 49 años de 

edad.13,14 

Se describen una serie de factores que pueden desencadenar 

el inicio de la enfermedad, entre ellos destacan las 

infecciones virales, agentes químicos, uso de algunos 

medicamentos y en un 30 % de pacientes se describe un 

componente genético. La conjugación de varios de estos 

factores es la hipótesis más aceptada en relación con el 

mecanismo etiopatogénico del LES. Esta conjugación de 

factores sería la responsable del trastorno inmune que 

desencadena la producción de auto anticuerpos y con ellos la 

aparición de las manifestaciones clínicas.15-17 

Clínicamente se caracteriza por una amplia gama de 

manifestaciones que afectan todos los órganos y sistemas de 

órganos del cuerpo humano, con predominio de afectación 

dermatológica, cardiorespiratoria, renal y neurológica.18-20 

A pesar de que tanto el ST como él LES son enfermedades 

que se relacionan frecuentemente con otras afecciones 

autoinmunes y que presentan factores genéticos que pueden 
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influir directamente en su aparición, son escasos los reportes 

que describen la asociación entre estas dos entidades. 

Es por eso que teniendo en cuenta lo infrecuente de la 

asociación entre ST y LES, la amplia gama de 

manifestaciones sistémicas que presentan ambas 

enfermedades, así como la afectación de la percepción de 

CVRS que ocasionan; se decide realizar este reporte de caso 

clínico de una paciente femenina de 17 años de edad con 

diagnóstico de un ST a la que se le realiza diagnóstico de 

LES, considerando valido su conocimiento para la 

comunidad médica. 

Caso Clínico 

Paciente femenina de 17 años de edad, con diagnóstico de 

ST, dado por la presencia de cuello corto e higroma quístico 

en el periparto  

Durante los siguientes años se fueron manifestando signos 

característicos del síndrome tales como: talla corta, 

implantación baja del cabello, paladar ojival, cuello alado, 

tórax ancho, separación amplia de pezones, ausencia de vello 

púbico y axilar, amenorrea, edema en extremidades de forma 

esporádica y dificultades en aprendizaje escolar (figura 1, 

figura 2, figura 3). Además presentó complicaciones renales 

(agenesia renal izquierda) y cardiovasculares dadas por 

dilatación de la aorta y de las cavidades izquierdas del 

corazón. Se le realizó determinación del cariotipo arrojando 

déficit parcial de un cromosoma X, lo que, unido a las 

manifestaciones clínicas, confirmo el diagnóstico de ST. 

Figura 1. Presencia de pterigion coli y pabellones auriculares 

prominentes. 

 

 

Figura 2. Ensanchamiento del tórax y aislamiento de los 

pezones con ausencia de glándulas mamarias. 

 

Figura 3. Presencia de paladar hendido. 

 

 Hace alrededor de un año comienza con dolores articulares 

que interesan ambas rodillas y región cervical, se asocia la 

presencia de decaimiento, cansancio y fatiga. Refiere que 

hace alrededor de 4 meses se intensifica la fatiga y aparece 

fotosencibilidad con discreto rash malar y caída del cabello. 

Al examen físico se constata la presencia del rash malar y la 

caída del cabello, no encontrándose signos inflamatorios 

articulares ni otros elementos clínicos que nos puedan acercar 

al diagnóstico de enfermedad reumática. 

Se realizan exámenes complementarios donde destaca la 

presencia de leucopenia 3,7 x109/l, consumo de fracción C3 

del complemento (56 mg/dl) y anticuerpos antinucleares 

(ANA) positivo (84 u/ml). Con estos elementos y las 

manifestaciones clínicas antes mencionadas se llega al 

diagnóstico de un LES. 

Se comienza tratamiento con 15 mg diarios de prednisona, 50 

mg diarios de azatioprina, 200 mg diarios de 

hidroxicloroquina y 100 mg diarios de aspirina. Coadyuvante 

a estas medidas se indica tratamiento con multivitaminas y 

medidas de foto protección. 
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La paciente ha evolucionado favorablemente y en estos 

momentos se encuentra en seguimiento en la consulta de 

reumatología del hospital Andino de Chimborazo. 

DISCUSIÓN 

En Ecuador el Síndrome de Turner está considerada como 

enfermedad rara,1 la verdadera incidencia es incierta, ya que 

existen casos de ST en personas con apariencia normal.20 

Suele afectarse hasta el 3 % de todas las concepciones de 

sexo femenino y tan sólo sobrevive el 1 %  hasta el final del 

embarazo.21 La edad materna no tiene mayor significación en 

su por ciento de aparición.21,22 

Se ha reportado una disminución en la incidencia de la 

enfermedad en la actualidad, ya que cada día se mejora la 

calidad del seguimiento y la atención prenatal a las 

embarazadas lo que facilita un diagnóstico precoz del 

síndrome y, al realizar un adecuado consejo genético a los 

padres, disminuyen los casos de niñas recién nacidas que 

sufren de la enfermedad. 22-25  

A pesar de que existen signos que hacen sospechar la 

enfermedad tanto en la etapa prenatal como en el periparto, 

es importante tener presente elementos semiológicos del ST 

que se manifiestan después del nacimiento y que han estado 

presentes en el caso que se reporta, entre ellos tenemos la 

baja talla, la presencia de complicaciones renales y 

cardiovasculares, el pterigeon coli, paladar ojival y la 

presencia de afectación ocular y auditiva que pueden 

constituir el elemento diagnóstico de la enfermedad hasta en 

el 16,7 % de los casos.10,23,26 

Una vez realizado el diagnóstico es imprescindible mantener 

un adecuado seguimiento de las pacientes con ST, con el 

objetivo de detectar precozmente las complicaciones de la 

enfermedad, así como la asociación con otras enfermedades 

de tipo inmunológicas como la artritis ideopática juvenil, las 

espondiloartropatías, el vitíligo, enfermedad inflamatoria 

intestinal, alopecia congénita y la enfermedad celiaca que 

pueden concomitar con el ST hasta en el 23,9 % de los 

casos.10-12 

En esta paciente no se realizó la asociación con ninguna de 

las patología que más frecuentemente se reportan, en este 

caso en particular la paciente presentó manifestaciones 

clínicas y serológicas que permitieron llegar al diagnóstico de 

un LES asociado, al cumplir con los criterios diagnóstico de 

esta enfermedad.27 

El hecho de diagnosticarse el LES en una paciente femenina 

y joven coincide con lo mundialmente descrito de que esta 

enfermedad es más frecuente en el sexo femenino y en 

pacientes de corta edad, incluso describiéndose con bastante 

frecuencia casos en edad infantil.28,29 

A pesar de que ambas entidades presentan un componente 

genético como parte de su mecanismo etiopatogénico no 

aparece reportado un mecanismo que explique la posible 

asociación entre ST y LES. Una posible explicación pudiera 

estar basada en los tratamientos que se le imponen a las 

pacientes con ST para tratar los trastornos menstruales y la 

infertilidad, principales complicaciones desde el punto de 

vista ginecológico, los cuales son basados en el uso de 

estrógenos conjugados y de tabletas o vacunas 

anticonceptivas.30-34 

Se conoce que la aplicación de fármacos anticonceptivos, por 

la carga hormonal que contienen, pueden catalogarse como el 

detonador de los trastornos del sistema inmune y aparecer de 

esta forma las manifestaciones clínicas que nos pueden llevar 

al diagnóstico de LES, siendo una de las formas clínicas con 

que se presenta la enfermedad, inducido por medicamentos o 

simplemente medicamentoso.35 Aunque es de destacar que 

no es el caso de esta paciente ya que no se recoge el 

antecedente de consumo de estos medicamentos. 

Se realizó una amplia búsqueda para identificar otros 

posibles mecanismos etiopatogénicos que expliquen la 

asociación de ambas enfermedades, sin encontrar referencias 

que pudieran explicar esta asociación. Se describen otros 

trabajos donde igualmente han existido asociaciones entre 

enfermedades reumáticas y otras afecciones de origen 

genético y en las que tampoco se ha podido encontrar una 

explicación etiopatogénico para la aparición de las 

mismas.36,37 

Es por esto que teniendo en cuenta la frecuente asociación 

entre ST y otras enfermedades de origen autoinmune ya 

mencionadas y los escasos reportes que existen sobre la 

asociación entre ST y LES, sin describirse mecanismo 

etiopatogénico que la explique, se considera que la 

coexistencia entre estas dos patologías en esta paciente se 

debe a factores de susceptibilidad genética. 

CONCLUSIONES 

El ST es una enfermedad multisistémica que provoca un 

deterioro progresivo del estado de salud de los pacientes; su 

asociación con varias enfermedades autoinmunes es 

reportada con relativa frecuencia, sin embargo son escasos 

los reportes de asociación entre ST y LES. En tal 

circunstancia, y sin encontrar explicación posible a esta 

asociación, se invoca la susceptibilidad genética como 

posible mecanismo etiopatogénico para la aparición de ambas 

afecciones. 
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