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RESUMEN

Las malformaciones nefrouroldgicas en el sindrome de Tur-
ner son frecuentes, por lo que su diagnéstico y seguimiento
son importantes para disminuir la morbilidad de esta enti-
dad. El objetivo de este trabajo retrospectivo fue analizar la
patologia nefrourolégica en 72 nifias con sindrome de Turner
atendidas entre 1989 y 2008 en el Hospital Garrahan. La pre-
valencia de patologia nefrouroldgica fue del 33% (24 pacien-
tes). Predominaron las anomalias del sistema urinario aisladas
(10 pacientes, 42%) o asociadas a malformaciones renales (9
pacientes, 37%); 5 pacientes (21%) tuvieron anomalias es-
tructurales renales aisladas. E1 50% presenté complicaciones
(8 infeccién urinaria, 2 proteinuria y 2 hipertension arterial)
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pero ninguna paciente evoluciond a insuficiencia renal créni-
ca. Ennuestra serie, el 33% presenté patologia nefrourolégica
y la mitad desarroll6 algtin tipo de complicacién, hallazgos
que demuestran la necesidad de un seguimiento nefrolégico
prolongado de las nifias con sindrome de Turner y patolo-
gia nefrourolégica.
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SUMMARY

Nephrourologic malformations in Turner syndrome are fre-
quent, its diagnosis and follow-up is important in order to
diminish the morbidity of this disease. The aim of this retros-
pective study was to analyze the nephrourologic pathology
in 72 girls with Turner syndrome followed between 1989 and
2008 at Garrahan Hospital. The prevalence of nephrourologic
involvement was 33% (24 patients). The most frequent fin-
dings were urinary system malformations, isolated (10 pacien-
tes, 42%) or associated with renal malformations (9 patients,
37%); 5 patients (21%) had only renal malformations. Fifty
percent of patients developed complications (8 urinary tract
infection, 2 proteinuria and 2 arterial hypertension); howe-
ver, none progressed to chronic renal failure. The prevalence
of nephrourologic involvement was 33% and a half of these
girls developed complications, our findings show the need of
routine nephrological follow-up of girls with Turner syndro-
me and nephrourologic malformations.
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INTRODUCCION

El sindrome de Turner (ST) es un trastorno
cromos6mico caracterizado por baja talla, disge-
nesia gonadal y diferentes malformaciones soma-
ticas.'? Su incidencia es de 1 en 2500 nifias nacidas
vivas; el cariotipo 45 X0 se observa en el 45-55%
de las pacientes y el resto presenta mosaicismos
o anomalias estructurales del cromosoma X.!**

La malformaciones nefrourolégicas en el ST
afectan la estructura renal, la via urinaria o sus
vasos; su prevalencia es cercana al 30% y es ma-
yor en las nifias con cariotipo 45 X0."**7 La mor-
talidad secundaria a las lesiones nefrourolégicas
es baja, pero éstas aumentan la morbilidad y pre-
disponen al desarrollo de infecciones urinarias
(IU), proteinuria e hipertensién arterial (HTA),
que pueden producir deterioro renal.’”

El objetivo de este estudio fue establecer la pre-
valencia y describir el tipo y las complicaciones de
la patologia nefrourolégica, en nifias con ST aten-
didas en el Hospital Garrahan entre 1989 y 2008.

PACIENTES Y METODOS
Se revisaron retrospectivamente las historias

clinicas de 79 pacientes con ST diagnosticado por

cariotipo; se excluyeron aquéllas sin ecografia re-
nal y la muestra quedé conformada por 72 nifas.

En todas las pacientes, la ecografia renal se
realiz6 como pesquisa y aquéllas con hallazgos
anormales fueron estudiadas con cistouretrogra-
fia miccional y centellograma renal (DMSA y/o
DTPA) para el diagnéstico definitivo de la pato-
logia nefrourolégica.

Los datos recolectados de las historias clini-
cas fueron: edad al diagnéstico, resultado del ca-
riotipo, diagnéstico de patologia nefrourolégica,
tensién arterial, proteinuria, filtrado glomerular,
presencia de IU y edad en el momento del ulti-
mo control.

Se consideraron como complicaciones se-
cundarias a la patologia nefrourolégica la exis-
tencia de IU, proteinuria patolégica, HTA o
insuficiencia renal crénica (IRC), segtn las si-
guientes definiciones:

* Proteinuria patolégica a aquella mayor a
5 mg/kg/dia en orina de 24 h; o al indice pro-
teinuria/creatininuria mayor a 0,2 o a la pre-
sencia de 1 o més cruces detectadas con tira
reactiva en muestra aislada de orina.?

* HTA ala presion sist6lica o diastdlica tomada
con esfingomandmetro mayor al percentilo 95
segun los valores de referencia del Cuarto In-
forme sobre HTA de la Academia Estadouni-
dense de Pediatria.’

¢ IRC al filtrado glomerular estimado menor a
90 ml/min/1,73 m? calculado segin férmula
de Schwartz.'

¢ IU ala presencia de >10° UFC/ml de un mis-
mo germen en orina recolectada al acecho con
reaccion inflamatoria en el sedimento, con sin-
tomas asociados o sin ellos."

Andlisis estadistico. Las variables numéricas se
presentan como media (IC 95%) y las categoéricas
como porcentaje. Los datos categodricos se compa-
raron con la prueba de % nivel de significaciéon
p < 0,05. Se utilizo el programa Statistix 7.

RESULTADOS

La edad de las pacientes al momento de rea-
lizar el estudio fue de 14,5 anos (13,2-15,9 anos).
La edad al diagnéstico de ST fue de 7,9 afios (6,6-
9,3) y el tiempo de seguimiento de 7 afios (5,9-8).

De las 72 pacientes estudiadas, 41 (57%) te-
nian cariotipo 45 X0 (grupo A) y 31 (43%) mosai-
cismos o anomalias estructurales del cromosoma
X (grupo B). La prevalencia de patologia ne-
frourolégica fue de 33% (24 pacientes), 14 nifias
del grupo A y 10 del grupo B (34% contra 32%,
p=0,86).

Predominaron las anomalias del sistema uri-
nario aisladas (10 pacientes, 42%) o asociadas a
malformaciones renales (9 pacientes, 37%), mien-
tras que las anomalias estructurales renales se
observaron en 5 pacientes (21%). El rifién en he-
rradura y la duplicacién del sistema colector pre-
sentaron cada uno, una prevalencia del 33,3%, ya
sea en forma aislada o asociada con alguna alte-
raciéon morfolédgica. En el grupo A (9 pacientes,
64%) fueron mas frecuentes las malformaciones
estructurales del rifién, pero 7 se asociaron con
alteraciones de la via urinaria, mientras que, en
el grupo B, predominaron las malformaciones
del sistema urinario (7 pacientes, 70%), en dos
casos asociados a rifién en herradura. Las dis-
tintas malformaciones encontradas y su distri-
bucién segun el cariotipo se presentan en las
Tablas 1y 2.

Evolucién: 8 pacientes presentaron IU (todas
con malformaciones nefrourolégicas), 2 protei-
nuria patolégica (una con agenesia renal y otra
con rifién en herradura) a los 13 y 9 afios de se-
guimiento, respectivamente y 2 HTA (ambos con
coartacion de aorta, asociadas, en un caso, a hi-
poplasia renal y en el otro, a rifién en herradura).
Todas mantuvieron filtrado glomerular normal
(101 ml/min/1,73 m?, 98,4-103,2) en el dltimo con-
trol. Las pacientes con ecografia renal normal no
presentaron complicaciones.
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DISCUSION

La prevalencia de anomalias nefrourolégicas
en nuestra serie fue del 33%. Otros autores comu-
nican cifras de entre el 24% y el 37,8%.*512

La prevalencia de patologia nefrourolégica fue
similar en ambos grupos, se observé en el 34% de
las nifias del grupo A y en el 32% de las del gru-
po B. En otras series, las anomalias renales y de la

via urinaria predominaron en las nifias con cario-
tipo 45 X0; la menor prevalencia de compromiso
nefrourolégico en las pacientes con mosaicismo
o alteraciones cromosémicas estructurales podria
deberse a que las nifias con este genotipo expre-
san menos manifestaciones del ST en compara-
cién con las que presentan cariotipo 45 X0.*>!2

El espectro de anomalias nefrourolégicas en

TaBLA 1. Patologia nefrourolégica en 72 nifias con sindrome de Turner atendidas en el Hospital Garrahan

Ecografia renal Grupo A (41 pacientes) Grupo B (31 pacientes)
Normal 27 21
Patolégica Rifién en herradura 5 3
- Con malformacién de la via urinaria 5 2
- Sin malformacién de la via urinaria 0 1
Duplicacién del sistema colector 6 2
- Aislado 4 2
- Con ectopia renal 1 0
- Con hipoplasia renal 1 0
Agenesia renal 1 0
Hipoplasia renal aislada 1 1
Displasia multiquistica 0 1
Reflujo vesicoureteral 0 1
Hidronefrosis bilateral no obstructiva 0 1
Estenosis pieloureteral 0 1
Diverticulos 1 0

Grupo A: Cariotipo 45 X0.

Grupo B: Mosaico o anomalias estructurales del cromosoma X.

TasLA 2. Distribucion de la patologia nefrouroldgica en funcion del cariotipo en nifias con sindrome de Turner

n Cariotipo Malformaciones renales o del sistema colector
Bilge y cols. 82 Grupo A 23 (51,1%)
n: 45 (54,9%)
Grupo B 8 (21,6%)
n: 37 (45,1%)
Lippe y cols. 141 Grupo A 36 (45%)
n: 80 (57%)
Grupo B 11 (18%)
n: 61 (43%)
Flynn y cols. 43 Grupo A 8 (53%)
n: 15 (35%)
Grupo B 2 (7%)
n: 28 (65%)
Hospital Garrahan 72 Grupo A 14 (34%)
n: 41 (57%)
Grupo B 10 (32%)

n: 31 (43%)

Grupo A: Cariotipo 45 X0.

Grupo B: Mosaico o anomalias estructurales del cromosoma X.
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nifias con ST es amplio; se han descripto funda-
mentalmente dos tipos de malformaciones, las
estructurales renales y las de la via excretora.*
Menos frecuentes son las anomalias vasculares y
la enfermedad renal quistica.*"

El rifién en herradura es la malformacién mas
frecuente, seguido por la duplicacién del sistema
colector.?*713 En nuestra serie, dichas alteracio-
nes también predominaron, con una prevalencia
del 33,3% cada una, ya sea en forma aislada o aso-
ciada a alguna alteracién morfolégica.

La presencia de lesiones quisticas es muy in-
frecuente, con una prevalencia del 1,76%."31°
Nosotros detectamos una nifia con displasia mul-
tiquistica derecha y reflujo vesicoureteral izquier-
do de grado IIL.

Bilge y cols. fueron los primeros en comunicar
la asociacién entre el tipo de anomalia nefrourol6-
gica y el cariotipo; en su serie, predominaron las
malformaciones renales estructurales en las pa-
cientes con monosomia (56,5%), en tanto que las
malformaciones del sistema urinario lo hicieron
en el grupo con mosaicismo o alteraciones cromo-
somicas estructurales del cromosoma X (87,5%).*
Esto se explicaria porque, en el primer grupo, es
frecuente la presencia de hipoplasia linfatica que
genera estasis y dilatacion de los vasos linfaticos
iliacos y retroabdominales, que inhiben la rota-
cién y migracion de los rifiones.* En nuestra serie,
las malformaciones estructurales del rifién fueron
mas frecuentes en el grupo A (9 pacientes, 64%),
pero 7 tenian asociadas alteraciones de la via uri-
naria; mientras que, en el grupo B, predominaron
las malformaciones del sistema urinario (7 pacien-
tes, 70%), en dos casos asociados a rifién en he-
rradura. Sin embargo, otros autores observaron
predominio de las malformaciones estructurales
en ambos grupos.'

La mayor parte de estas anomalias nefrouro-
légicas tienen poca repercusion clinica, pero
algunas pueden predisponer al desarrollo de
complicaciones.'”!* En la serie de Bilge, 3 nifias y
en la de Lippe 2, presentaron IU, en todos los ca-
sos con patologia uroldgica asociada.*” En nuestro
estudio, 8 presentaron IU, todas con malformacio-
nes nefrouroldgicas.

El desarrollo de HTA puede ser secundario a
coartacion de aorta, a cambios vasculares intrarre-
nales o a escaras renales."*%” En la serie de Bilge,
7 nifias presentaron HTA, 4 tenian coartacion de
aorta, 2 escaras renales y 1 rifién en herradura.*
Lippe y cols. comunicaron 4 pacientes con HTA,
sin detallar si tenian malformaciones renales o
cardiacas asociadas.” En nuestra serie, 2 pacientes

presentaron HTA, ambas con coartacién de aorta,
asociada en un caso a hipoplasia renal y en el otro
a rifién en herradura.

También se ha descripto HTA esencial. Na-
thwani y cols. detectaron HTA mediante monitoreo
ambulatorio de la presion arterial, en ausencia de
malformaciones cardiacas y renales reconocibles.'

En ninguna serie, incluida la nuestra, se de-
tect6 IRC durante la evolucién.* Sin embargo, 2
de nuestras pacientes, una con agenesia renal y
otra con rifén en herradura, desarrollaron pro-
teinuria a los 13 y 9 afios de seguimiento, respec-
tivamente, como expresion de enfermedad renal
progresiva. En ambos casos, la proteinuria remi-
ti6 con enalapril.

CONCLUSIONES

La prevalencia de patologia nefrourolégica
fue del 33% y el 50% de las pacientes present6
complicaciones, ninguna evolucioné a IRC. La
ecografia es 1itil para detectar patologia nefrouro-
l6gica en nifias con ST por lo que se la recomien-
da de rutina.'*”!* Las nifias con malformaciones
nefrourolégicas, requieren control prolongado de
la funcién renal, proteinuria y tensién arterial, asi
como un alto indice de sospecha de IU. Métodos
diagndsticos mas sensibles, como el monitoreo
ambulatorio de la presién arterial y la bisqueda
de microalbuminuria, también podrian ser ttiles
en el seguimiento.** W
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Quien quiere ser brillante no alcanza la iluminacion.

Quien busca aprobacion no se distingue.
Quien se vanagloria no podrd ser jefe.

Para los seguidores del tao, todo eso son como alimentos en exceso o lujos vanos.
Persegquirlos no aporta una dicha duradera, por eso se aparta de ellos.

El hombre de bondad superior es como el agua.

La bondad del agua consiste en que a todos sirve sin conflicto.

Mora los lugares que todo hombre desprecia.

Por eso estd préxima al Tao.

Sé humilde y permanecerds integro.
Inclinate y permanecerds erguido.
Vaciate y sequirds pleno.
Constimete y serds renovado.

El que tiene poco recibird.

El que tiene mucho se turbard.

Por eso el sabio abraza la unidad.

Y se vuelve modelo para el mundo.
No se exhibe y por eso se destaca.
No se afirma a si mismo y por eso brilla.

No se vanagloria y por eso obtiene reconocimiento.
No da importancia a su persona y por eso otros lo realzan.

Y porque no compite, nadie en el mundo puede competir con él.

El antiguo proverbio “Sé humilde y permanecerds integro” ;es una frase vacia?

Esa es la via que conduce a la plenitud.

El Tao Te King es el libro fundamental del taoismo. La tradicién dice que su autor fue el
sabio Lao Tse (siglo VI a.C.) que al pasar por un puesto fronterizo camino del destierro el
guardia le pidi6 que dejase un legado de su sabiduria. Entonces, Lao Tse sobre el lomo del
bufalo que cabalgaba, escribi6 el Tao Te King. Aqui, fragmentos de este cldsico milenario.

La Nacion 30 abril 2010



