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INTRODUCCION

La disgenesia gonadal femenina mas frecuente es el Sindrome de Turner con una incidencia de un caso cada 5000-10000
nacidos vivos. Cuando existe mosaicismo 45X/46XX, muy infrecuente, el fenotipo es levemente Turneriano, existiendo
alguna posibilidad de conservar ovogonias en el tejido ovarico disgenético. Es en estos casos donde podemos y debemos
intentar preservar su fertilidad mediante la vitrificacion de ovocitos en metafase [l para poder mantener su herencia
biologica.
DESARROLLO

Paciente de 17 anos consulta en Endocrinologia Ginecologica por amenorrea primaria. A la exploracion fisica se objetiva
un fenotipo parcialmente Turneriano y retraso en el desarrollo de los caracteres sexuales secundarios (talla baja, no
telarquia, ausencia de vello axilar, vello pubico Tanner II). Presenta genitales hipoplasicos y vagina corta de 3 cm. La
ecografia transrectal muestra un Gtero de 3 cm sin visualizarse ovarios.

La determinacion hormonal es FSH 12mUl/ml, LH 04mUIl/ml, Estradiol 18pg/ml],
Testosterona 0,06ng/dl, Progesterona 0,2ng/dl, Prolactina 17ng/ml. Se realiza test de X
fragil que es negativo, RM de pelvis que confirma los hallazgos ecograficos y una prueba
de deprivacion con altas dosis de estradiol y progestagenos que resulta positiva.

El cariotipo aporta el diagnostico definitivo: Sindrome de Turner en mosaicismo 45X (2)/
46 XX (48), es decir, el 4% de las células presentan monosomia del X. El resto son
normales.

Se inicia tratamiento con THS (valerato de estradiol/norgestrel). A los 3 anos se produce
gran mejoria en el desarrollo sexual, reglando normalmente. El Gtero crece alcanzando 6
cm y en las ecografias se visualizan ovarios pequenos de 10 mm con algun foliculo
primordial.

Con 25 anos y tras 9 anos de THS, siendo el Sindrome de Turner en mosaico una de las
indicaciones de preservacion de fertilidad (1), se le propone la criopreservacion de
ovocitos que acepta con gran entusiasmo.

Figura 1. Ecografia transvaginal: Foliculos maduros
de 10 mm

Recientemente, ha sido tratada con estimulacion ovarica con antagonistas GnRH mas
FSH y LH subcutanea. Tras 10 dias de estimulacion, desarrolla 2 foliculos maduros de 16
mm y 3 mas pequenos (Figura 1). Se puncionan todos los foliculos obteniéndose 2
ovocitos en metafase Il (Figura 2), que fueron vitrificados en nitrogeno liquido en medios
de Kitazato y en el soporte Cryotop, guardandose en el banco de ovulos hasta su
posterior utilizacion.

Figura 2. 2 ovocitos aspirados tras puncion ovarica
en Il metafase

DISCUSION

En el mosaicismo 45X/46XX la alteracion de los cromosomas sexuales XX originada en la disyuncion meiética, origina un
fenotipo levemente Turneriano. El cariotipo puede ser diferente segun los tejidos corporales, explicando asi la posibilidad
de tener ovogonias, incluso foliculos primordiales, en un tejido ovarico disgenético. La THS instaurada a largo plazo ha
podido inducir receptores de gonadotropinas en los foliculos primordiales, ayudando al éxito en la estimulacion ovarica.
El haber conseguido madurar ovocitos en estadio metafase-ll, permite su vitrificacion y preservacion (2). Cuando ella
desee ser madre, se realizara FIV-ICS], transfiriéndose a su Gtero un embrion.

La validez de esta conducta en estas pacientes se ha ratificado muy recientemente con la publicacion este mes de febrero
del nacimiento del primer nino sano en mosaicismo 45 X/46 XX con sindrome de Turner y posterior vitrificacion (3).
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