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ron hallazgos incidentales en autopsias; solo en
la infancia o en pubertad producian signos de
obstruccion traqueobronquial.

Todos ellos muestran una anatomia micros-
copica semejante a nuestro caso: epitelio cilia-
do columnar seudoestratificado, a veces con
islotes de metaplasia escamosa y, por fuera, co-
nectivo mezclado con musculo liso, mas o me-
nos organizado, y, en ocasiones, glandulas mu-
cosas e incluso cartilago hialino.

MaIer ha intentado clasificarlos, basandose en
su localizacion, en cuatro grupos: 1) Paraira-
queales, adheridos a la pared traqueal, general-
mente por encima de la bifurcacién. 2) Carina-
les, que adheridos a ella, suelen mostrar tam-
bién fuertes uniones a pared anterior esofagica.
3) Hiliares, unidos a uno de los bronquios princi-
pales, y que comprenden la mayoria de los en-
contrados en ninos mayores y adultos. 4) Para-
esofagicos, en intima relacién con el eséfago y
mucho menor con el tracto respiratorio.

El origen de estos quistes, particularmente los
del grupo hiliar, ha sido atribuido a la forma-
cion de un pequeno diverticulo adicional, cerca
del sitio de “anlage” del tubo respiratorio, en el
intestino anterior; subsecuentemente es llevado
hasta el mediastino al seguir a la traquea en su
desplazamiento y crecimiento hacia debajo. Esto
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hace_que, en realidad, estos quistes puedan ser
considerados como lébulos accesorios, no desa-
rrollados, pulmonares, y esto es mas claro aun
en los casos en que una comunicaciéon del quiste
con el arbol traqueo-bronquial puede demos-
trarse.

Nuestro caso, un tipico ejemplo de quiste
bronquial, perteneceria al tipo 3 de la clasifica-
cion de MAIER, y es notable en €l la muy perfecta
ordenacién de sus capas constituyentes, que ge-
neralmente no es tan organoide.

Vemos al enfermo dias después y se encuen-
tra totalmente recuperado. Fersisten, atenua-
das, las molestias digestivas, y el pulso late a 90
por minuto,

En resumen, nos parece que es un caso claro
de hipertono vagal verdadero; no un diagnosti-
co de recurso, que obedece a una causa organi-
ca cuya autenticidad se demuestra por el hecho
de la recuperacién total tras la extirpacion del
tumor.
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UN CASO DE DISGENESIA GONADAL CON
SINDROME DE TURNER, EN UNA NINA DE
OCHO AROS, Y SU DIAGNOSTICO ACTUAL

S. CLARIANA PASCUAL, A. PASCUAL-LEONE
y M.* T. GARCiA FERRER.

Servicio de Endocrinologia v Nutricion del SOE; Valencia
Titular: Dy, 8, Clariana,

”VamoS a exponer en la siguiente comunica-
cion la historia de una enfermita vista por nos-
otros, que presenta el cuadro tipico ya descrito
Por MORGANT en 1760, que en la actualidad de-
lominamos como sindrome de Turner o disge-
nesia gonadal.

Con la inmensa abundancia de publicaciones
gue Se padece actualmente, publicar un caso mas
0 se puede hacer sin explicarse. Y son dos,
ahora, lag razones que nos hace pensar que val-
ga la Pena. En primer lugar, la perfeccion con
g;ll?dr'g‘rlstementq nuestra enfermita realiza el
amenorre nos‘olqg'lco. del que no falta sino la
Horrea primitiva, que por la edad de la nina
ha.:t;ln_?j?' que no ha llegado al tiempo de la me-
%n que' dno puede tener lugar. La sogundg ra-
o ;!ste epende del avance q.e la ciencia médica
posibil; campo durante logﬁultlmqs anos, es la
llidad que hoy esta nifia hubiera tenido de

ser diagnosticada en su primer mes de edad, con
la ventaja que para el desarrollo de la nifa hu-
biera supuesto, dada la terapéutica hormonal
de que se dispone hoy.

HISTORIA CLINICA.

J. C., de ocho afos de edad, es envidada a la consulta
de endocrinologia porque no crece, tiene un aspecto pato-
l6gico v no aprende en la escuela. En realidad es su
aspecto lo que mds preocupa a los padres, que la han
llevado a un cirujano antes, por consejo de su médico
de cabecera, para gue vea de operarla y remediarlo en
algo. Es el cirujano quien antes de intervenir guiere que
la veamos nosoiros.

Se trata de una nifia hija segunda de un matrimonio
de tres hijos. Menuda, de 1,114 cm. de talla, 105 cm. de
braza y 19,700 kg. de peso. Buen estado de nutricion,
coloracién sonrosada. No rehuye al médico, es carinosa
y sonriente, aunque silenciosa.

En la cara se observa (fig. 1) hipertelerismo, discreto
epicantus, boca grande y diastema dental. El maxilar
inferior es hipotréfico.

El cuello muestra, detras de las orejas, hacia los hom-
bros, los repliegues del pterigium, que es muy marcado;
la insercién del pelo, en la nuca, esti muy prolongada
hacia abajo, como asimismo estin implantadas bajas
las orejas (fig. 2).

El tronco es achaparrado, con 67 c¢m. de perimetro
tordcico, Con la piel laxa y numerosos nevos. Presenta
una ligera depresion central (térax< en embudo); las ma-
milas son hipopldsicas y estdn muy separadas.

Los surcos de las manos son casi mongoloides, y hay
hipoplasia de las terceras falanges. La radiografia de las
muifiecas no presenta anormalidades. Ligero cubito val-
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go bilateral, més acentuado en el lado izquierdo. Las ra-
diografias de la columna vertebral son normales.

La radioscopia de térax es normal. La tension arte-
rial, para una nifia de su edad. estd muy aumentada:
150/110. La cifra tomada en las extremidades inferio-
res se aparta, a duras penas, ae la de las extremidades
superiores, aumentando algo. Lo que permite descartar
la existencia de una coartacién del istmo de la aorta,
que explicase la hipertensién y que, ademés, se da con
cierta frecuencia en estos enfermos.

En los genitales se observa ausencia de la pilificacion
plbica: Los grandes labios cubren totalmente las nin-
fas.

Antecedentes familiares sin interés.

Antecedentes personales son los siguientes: Parto a
los 8 meses de la gestacion, a las 10 horas de un fuerte
golpe que se dio la madre en el vientre. Lactancia arti-
ficial por no tener la madre bastante leche.

A los 4 6 5 dias del nacimiento comenzaron a hin-

Fig. 1.

charsele los brazos, antebrazos y piernas. Era un ede-
ma duro, con févea, frio, sin rubor, que duré aproxima-
damente hasta los 6 meses.

Dispepsias frecuentes, con deposiciones mucosas abun-
dantes. Atun ahora, cada vez que orina, depone una pe-
quena cantidad de moco. A los 6 meses, toxicosis. Se le
hicieron, con aquel motivo, un par de transfusiones. Es
a partir de entonces cuando poco a poco fue desapare-
ciendo el edema linfangiectasico.

Suda mucho desde que nacié; orina unos dos litros
diarios. Enuresis nocturna. Polidipsia. Se despierta por
la noche para beber. 5

Buen cardcter, alegre, tiene amigos, carifiosa. No sabe
leer ni escribir a pesar de su escolaridad permanente.
Sin embargo, los padres dicen que para algunas cosas
tiene buena memoria.

Tenemos, pues, una nifia de ocho afos con un retraso
estatural y ponderal claro, y en la que llama la atencion,
sobre todo, un pterigium del cuello, un térax en embudo,
con excesivo perimetro tordcico, en relacién a la talla,
v otras malformaciones méas discretas, como el epican-
tus, el cubito valgo, los nevos, la hipoplasia de las terce-
ras falanges de las manos, a mas de la implantacion
baja del pelo y las orejas, etc.

Todo esto, junto con el antecedente de un edema lin-
fangiectdsico durante la época de la lactancia, nos hi-
cieron diagnosticar el sindrome de Turner.

Mas abajo, las exploraciones especiales hechas en ella.
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COMENTARIOS.

Como hemos dicho anteriormente, este gip.
drome fue descrito por primera vez por MoRgag.
NI en 1760, el cual hablaba de individuos que te.
nian genitales externos e internos femeninog
normales y gonadas rudimentarias. Pero no al.
canzo6 verdadera delimitacion elinica hasta 1938
en que TURNER describié un sindrome caracte.
rizado por aspecto somatico infantil, pterigium
y cubito valgo en 7 muchachas, de 15 a 23 aiios,
con amenorrea.

En 1942, VARNEY, KENYON y KOCH aportan
cuatro casos de mujeres con las mismas carac.
teristicas y en las que por laparotomia hallaren

aplasia ovarica. También, en 1942, ALBRIGHT
y colaboradores describieron once casos mas.
SCHNEIDER y McCuULLAGH (1943), WILKINS ¥
FLEISCHMANN (1944) y Lisen, CurTis y EscA
MILLA (1943) aportaron nuevos casos de infantl-
lismo con agenesia ovérica, asociados a otras al-
teraciones congénitas (defectos cardiacos, espr
na bifida, sindactilia, rifiones supernumerarios
etcétera). O mejor hablaremos de aspecto 500
matico infantil con agenesia gonadal, aceptal”
do la critica que ha hecho MARANGN al términd
infantilismo, usado en este caso.

Posteriormente a estos autores, otros muchos
principalmente en la literatura anglosajona, ha?
publicado observaciones propias del sindromé

DEL CASTILLO y ARGONZ, que ya en el 47 bF
cieron una descripcion muy detallada de och?
casos, en el 51 han publicado una revision del
sindrome, a base de veintitrés casos, muy CO™
pleta. Ademés, entre los espafoles, han hech?
publicaciones, entre otros, CANADELL (1949),
BALLABRIGA (1954) y SoL (1955).
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PATOGENIA DE LA ENFERMEDAD.

Hasta aqui, en todos los caSOS,presentados, el
diagnostico de sospe'cha‘ se }}acla clinicamente
or la gintomatologia, incluida la amenorrea,
ero la certeza no se alcanzaba sino anatomopa-
tologicamente por una laparotomia con biopsia.
Que sepamos, solamente SoL pudo evitarlo ha-
ciendo una douglascopia que le permitié hacer
¢l diagnostico, poniendo en evidencia los ovarios
rudimentarios.

Esto tenia que ser asi, porque hasta hace muy
pocos anos el concepto que se tenia del sindro-
me de Turner era que se trataba de un sindro-
me de agenesia ovarica o, al menos, de ovario
rudimentario, y en la falta de toda secrecion de
esta glandula de modo primitivo se veia el nu-
cleo causal del problema.

En 1949 comenzo un aporte fundamental
en este campo. A partir de esta fecha, el ana-
tomico canadiense BARR y colaboradores pu-
blicaron sus trabajos sobre la posibilidad de co-
nocer el sexo de muchos animales (hurén, gato,
perro, mono, ete.) por el examen microscopico
de los nucleos celulares de los mas diversos te-
jidos. En 1954, DAVIDSON y SMITH publicaron su
estudio sobre “la caracteristica sexual morfolo-
gica en los granulocitos polimorfonucleares de
la mujer”, y esta técnica, luego confirmada ple-
namente por otros autores, por sus ventajas so-
bre las otras propuestas a la clinica (biopsia de
epidermis: 1953; frotis de mucosas: 1955) ha
multiplicado los estudios sobre el tema.

Hoy sabemos que el sexo asi averiguado co-
rresponde al sexo cromosomial, que no siempre
coincide con el de las gonadas. Asi se ha sabido
que muchas de estas pacientes son genéticamen-
te masculinos.

Al mismo tiempo, las investigaciones de la
moderna embriologia también han dado un paso
mas hacia la comprension de esta enfermedad.
A Jost, desde el 48, viene publicando unos ex-
perimentos sobre el control hormonal del desa-
trollo de las gonadas en el conejo, que han de-
mostrado lo siguiente (1950) : si falta la secre-
cion gonadal en el momento de la diferenciacion
genital, los genitales se desarrollan siempre con
morfologia femenina, independientemente del
S€X0 cromosoémico.

Aplicando estos datos a la patogenia, hoy
Pensamos que se trata en estas enfermitas, la
Mayoria de las veces, de una agenesia testicular,
S:OSCUerdo con el sexo cromosomico con desa-
Otra; morfolégico en direccion femenina. En
ol ‘?_03:8101’198 se tl"ata de verdaderas agene-
e dig aricas, de aqui el llamarle hoy al sindro-

4 'genema gonadal.
ca;:g'.”; estos nuevos co_nocil:niqntos. para al-
falta a certez:i en el diagnéstico ya no pace

usqilgOT° antatio, que por una laparotomia se

ado elll as gonadas y, de haberlas, se biopsien.
biids dsmdrome de Turner, que como es sabi-
€de darse mas o menos completo sin al-
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teraciones gonadales (falso Turner), si el sexo
cromosomico es masculino, es seguro que la
apariencia femenina del paciente se debe a la
carencia de gonadas, igual que las conejas de
Jost, es decir, no hay testiculos, se trata, pues,
de una disgenesia gonadal, de un sindrome de
Turner verdadero.

ESQUEMA DEL CUADRO TIPICO Y RESTANTES EXPLO-
RACIONES DE NUESTRO CASO.

El tnico sintoma obligado es el hipogonadis-
mo y sus consecuencias (amenorrea, vagina y
utero infantiles, desarrollo incompleto de los ge-
nitales). La laparotomia pone de manifiesto la
ausencia de gonadas o su representacion por for-
maciones fibrosas mas o menos aparentes.

El resto de los hallazgos no tiene una depen-
dencia directa del sintoma fundamental y se les
debe considerar como fruto de alteraciones del
plasma germinativo.

No pasamos a detallarlos por su gran varie-
dad y porque la exposicion de nuestro caso es
de tal modo tipica, que todos los detalles de la
exploracion fisica por nosotros dichos son otras
tantas caracteristicas del sindrome.

Sélo senalaremos los jalones mas representa-
tivos que existen a lo largo de la vida de estos
pacientes:

a) Edema linfangiectasico de las manos y
pies en el periodo de recién nacido.

b) Pterigium e hipocrecimiento en el nino
pequeno.

¢) Toérax en escudo en el nino adolescente.

d) Osteoporosis en el adulto.

Esta lesion de las gonadas, que las hace fal-
tar y no desarrollarse, es sabido que es primiti-
va, es decir, no secundaria a una hipoplasia
hipofisaria. Asi ocurre que de modo reflejo la
hipéfisis de estos enfermos, especialmente du-
rante y después de la pubertad, aumenta su es-
timulo hormonal a esas gonadas que no dan se-
nales de vida. Por eso, la tasa de gonadotrofinas
en el suero y en la orina est4 aumentada, a ve-
ces considerablemente, sobre todo después de
los 12 anos. Sé6lo en casos raros ese aumento
falta. Se trata entonces generalmente de pa-
cientes con el sexo cromosomial femenino, y por
eso se piensa que se trate en esos casos de una
disgenesia gonadal parcial y que exista una cier-
ta tasa de estrogenos segregados que inhiban
a la hipofisis. En los casos rarisimos en que no
ocurre asi, s6lo queda la explicacion tedrica de
pensar que el sindrome fuera debido a una in-
suficiencia hipofisaria de instauracion muy pre-
coz, que secundariamente alteraria las gonadas,
y esta alteracion seria antes de los 3 meses, que
es cuando se desarrollan las gonadas, con lo que
no se iniciarian su formacion.

Naturalmente, no puede demostrarse la exis-
tencia de gonadotrofinas urinarias antes de los
12 afos. Pero SILVER y colaboradores han mos-




trado como en ninos con disgenesia gonadal, en
algiin caso se demuestra en cantidad conside-
rable.

Determinacion de las gonadotrofinas en la orina:

Por esta razén hemos hecho practicar el andlisis, que
ha sido efectuado en el Instituto de Investigaciones Cli-
nicas v Médicas del Profesor JIMENEZ DIAZ, por el Doc-
tor VIVANCO, con el resultado siguiente: eliminacion ne
gativa para 10 y 20 U. R.

Segun la técnica de DAVIDSON, hemos efectuado la in-
vestigacién del sexo genético en la nifa (5. C. ¥ A. P-L.)
y el resultado, de modo claro y hecho separadamente
por cada uno de nosotros, es: sexo genetico masculino

El resto de los andlisis, de sangre, orina, radiografias
de craneo, ete., efectuados han sido normales

La inteligencia en muchos casos es normal, aungue st

han presentado muchos casos de oligofrenias

En nuestro caso presenta una inteligencia deficients
(C. L. 87) y un acentuadisimo psiquismo infantil. Du-
ranle los sucesivos exdmenes psicométricos a que ha
sido sometida (T. G.) estuvo cordial y sonriente, pero
con un indice de fatigabilidad impropio de su edad. En
muchas actiia segun patrones aprendidos.
Afectivamente es de tendencias femeninas, sociable
altruista. El pormenor de las pruebas de exploracion
mental que han sido practicadas (TERMAN, BALLART, GoO-
ODENOUGH, OTZERETZKY, SZEKELY
detallado de los didlogos con el explorador sera publica-

ocasiones

, asi como el juicio

do mas adelante con los resultados del tratamiento

RESUMEN Y CONCLUSIONES.

Hemos presentado un caso de disgenesia go-
nadal por fustramiento del desarrollo del tes-
ticulo. El caso es de una riqueza sindromica tal,
que se puede considerar como caso tipico. Me-
rece destacar aqui que presenta una hiperten-
gién de causa inexplicable, digamos idiopatica,
lo que es algo muy caracteristico del sindrome.
Llamamos también la atencién sobre los edemas
linfangiectdsicos de las extremidades, que la
nifia present6 de lactante, desde el 4. 6 5." dia
de nacimiento, porque en estas edades el resto
de la sintomatologia morfologica es a veces
poco aparente, ya que los signos caracteristicos
aparecen o se acentuan al crecer. Parece que el
edema es bastante mas escandaloso para la fa-
milia y, ademés de ser un sintoma poco conoci-
do, es patognomodnico por sus caracteristicas.
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Finalmente mostramos como desde el momey.
to en que la aparicion del edema con el restg ge
los signos que ya existieran, hiciera pensar g
el sindrome de Turner, la investigacion del sex,
cromosomial en la nina, al dar masculino, hubje.
ra mostrado radicalmente que se trataba de ypg
disgenesia gonadal de este tipo.

Insistimos que si el sexo cromosomial fuepg
femenino no se hubiera podido tener la certez,
ni de que se tratase de un sindrome de Turner
por faltar la amenorrea, ya que el resto de lasl
anomalias morfologicas pueden darse reunidas
aisladamente, ni de que se tratase de una disge.
nesia gonadal, o sea, de un sindrome de Turner
verdadero, mas que haciendo una laparotomia
y viendo anatomopatolégicamente el estado de
las gonadas, o bien, si fuera posible en el caso
determinado, haciendo, como en el caso de Sor,
una douglascopia para obtener la misma infor-
macion.
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