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Resumen
El síndrome de Turner es una afección genética por falta de  un cromosoma X.  Algunos casos se 
presentan con mosaicos XY, aumentando el riesgo de tumores gonadales de comportamiento 
maligno.  Es importante determinar la presencia del cromosoma Y para realizar la extirpación 
profiláctica de las gónadas disgenésicas. Presentamos el caso de una paciente con síndrome de 
Turner, mosaico 45,X0/46,XY, asociado a tumor del saco vitelino puro gigante. Esta asociación 
es un caso extremadamente raro de tumor maligno en una paciente con disgenesia gonadal 
mixta.
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Pure yolk-sac tumor with XO/XY Turner’s syndrome mosaicism 

AbSTRACT

Turner’s syndrome is a genetic disorder caused by lack of an X 
chromosome. In some cases it is present with XY mosaicism, with 
increased risk of malignant gonadal tumors. It is important to de-
termine the presence of the Y chromosome to perform prophylac-
tic removal of the dysgenetic gonads. We present the case of a 
patient with Turner’s syndrome 45,X0/46,XY mosaicism associ-
ated to pure giant yolk sac tumor. This association of malignancy 
in a patient with mixed gonadal dysgenesia is extremely rare.

Keywords: Turner’s syndrome, mosaicism, gonadal dysgenesia 
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INTROduCCIóN

El síndrome de Turner  (ST) fue descrito en 1938 
por el endocrinólogo Henry Turner, pero recién 
en 1959, Ford, mediante un cariotipo, determi-
nó que era debido a la presencia de un solo cro-
mosoma X.  Posteriormente se determinó, en 
un mismo individuo, la presencia de células con 

contenido genético y cromosómico diferente, es-
tableciéndose la existencia de variedades o mo-
saicos. La variedad 45,X0/46,XY representa 5% 
de todos los casos de ST(1).

La disgenesia gonadal puede resultar en anoma-
lías de la diferenciación sexual con expresión de 
diversas formas genotípicas y fenotípicas. En los 
casos sin ambigüedad sexual el diagnóstico se 
hace en la  pubertad, cuando una de las princi-
pales manifestaciones es la amenorrea.  Sin em-
bargo, los problemas de crecimiento y el hallazgo 
de malformaciones menores o mayores podrían 
repercutir en un diagnóstico más temprano (2).

La presencia del cromosoma Y en pacientes con 
disgenesia gonadal aumenta el riesgo de tumo-
res germinales, en especial de gonadoblastoma. 
Aunque este es un tumor de potencial de ma-
lignidad bajo, puede transformarse en disgermi-
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noma invasivo en 60% de los casos y en otros 
tumores malignos de células germinales. El tu-
mor del saco vitelino es una neoplasia de célu-
las germinales que ocurre generalmente en niñas 
y mujeres jóvenes, ya sea en combinación con 
otros tumores de células germinales o en su for-
ma pura(3). Esta neoplasia, de presentación rara, 
agrupa neoplasias teratoides con diversos tipos 
de tejido endodérmico. Clínicamente son de ex-
tensión rápida, extremadamente malignas y con 
supervivencia a los 3 años de 13% (4,5).

Presentamos el caso de síndrome de Turner y 
tumor del saco vitelino cuya asociación es suma-
mente rara, habiendo encontrado solo 2 publi-
caciones de reporte de caso en los buscadores 
Pubmed y Lilacs.

RePORTe de CASO

La historia clínica es de una paciente de 25 años 
con un tiempo de enfermedad de tres meses, 
con dolor pélvico, sensación de tumoración pél-
vica y dificultad para miccionar y defecar.  Tenía 
como antecedente padecer de amenorrea prima-
ria, sin mayor estudio previo y con diagnóstico 
de ovarios infantiles. 

El examen físico mostró talla 1,40 m y peso 46,5 
kg. Tenía implantación baja del cabello, cuello 
discretamente alado y pobre desarrollo mama-
rio (Tanner 2-3). En el examen de abdomen fue 
evidente una tumoración abdominopélvica de 
20 cm, que llegaba hasta la cicatriz umbilical, 
poco móvil y de consistencia dura. Los genitales 
externos femeninos tenían apariencia normal, 
la vagina era hipotrófica, con cérvix pequeño, 
tumoración dura poco móvil de 20x20 cm, que 
ocupaba toda la pelvis hasta la cicatriz umbilical.

Se realizó estudio del cariotipo, encontrándose 
50% 45,X0 y 50% 46,XY, que correspondía a 
disgenesia gonadal mixta o ST mosaico. El es-
tudio de ultrasonido transvaginal reveló una 
gran tumoración heterogénea multinodular de 
14x8x13 cm con múltiples áreas hipoecoicas y 
zonas de calcificación hiperecoicas.  El Doppler 
del vaso de la tumoración descrita tenía IP: 0,81, 
IR: 0,51 (figura 1). La tomografía abdominopél-
vica mostró lesión compleja que ascendía desde 
el piso pélvico hasta el nivel del mesogastrio, 
con áreas líquidas centrales, septos irregulares y 
paredes engrosadas; medía 120 mm de diáme-
tro. No se delimitó contenido uterino u ovári-
co y había ausencia de lesión focal en el hígado, 
bazo, páncreas, suprarrenales y riñones. El riñón 
tenía configuración en herradura. No hacía ade-
nomegalias ni líquido libre. 

Los resultados de marcadores tumorales fue-
ron los siguientes: βhCG (-), antígeno de cáncer 
(CA-125): 57 U/mL; alfa feto proteína (AFP): 
211 ng/mL (VN: 0–10,9); lactato deshidroge-
nasa (LDH): 787 UI/L (VN: 100-210). En lo 
referente al perfil hormonal, se encontró: estriol 
libre <0,25 pg/mL; hormona tiroestimulante 
(TSH) 0,481 mU/L (VN: 0,4–4,0); hormona lu-
teotrófica (LH)) 10 UI/L (VN: 1,1–11,6), hor-
mona foliculoestimulante (FSH) 34 UI/L (VN: 
2,8–11,3),  prolactina (PRL) 7,35 ng/mL (VN: 
4,5–33).

La paciente ingresó a sala de operaciones, reali-
zándose citorreducción subóptima: lavado peri-
toneal + histerectomía total + salpinogooforec-
tomía + omentectomía total + apendicetomía. 
Se encontró tumoración ovárica sólida friable, 
de aproximadamente 25x20x20 mm que ocupa-
ba toda la cavidad pélvica, firmemente adheri-

Figura 1. Estudio de ultrasonido transvaginal que muestra una gran tumoración heterogénea multinodular de 14x8x13 cm con 
múltiples áreas hipoecoicas y zonas de calcificación hiperecoicas. A la derecha, el estudio Doppler.
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da a todas las estructuras adyacentes, las cuales 
incluían peritoneo parietal, epiplón, vejiga, úte-
ro, recto sigmoides, intestino delgado,  paredes 
pélvicas laterales y fondo de saco de Douglas. 
Infiltraba y hacía cuerpo con el útero, el cual es-
taba comprometido por tumoración en sus 2/3 
superiores. No se logró identificar ovario sano. 
Vejiga y recto sigmoides comprometidos a tra-
vés de implantes en su superficie peritoneal, sin 
compromiso luminal. Dadas las características 
del componente adherencial, no se realizó la 
linfadenectomía pélvica. La paciente tuvo evo-
lución favorable, saliendo de alta ocho días des-
pués de la intervención quirúrgica. 

El examen macroscópico reveló un tumor lo-
bulado de 20 cm, sólido, de consistencia blan-
da.  En los cortes seriados se apreció una su-
perficie heterogénea de color gris blanquecino 
con numerosas áreas hemorrágicas y necróticas, 
de aspecto microquístico (figura 2A). Histoló-
gicamente, la neoplasia estaba constituida por 
células atípicas, con vacuolas citoplasmáticas y 
núcleos pleomórficos, que adoptaban un patrón 
tubular perivascular, correspondiendo a tumor 
del saco vitelino (figura 2B). Dicha neoplasia se 
encontraba infiltrando útero y parte del epiplón. 
El apéndice cecal estaba libre de neoplasia. No 
se encontró gónada contralateral.

A la fecha, la paciente ha recibido tres cursos 
de quimioterapia, y aún continúa con valores de 
alfafetoproteína elevada y tumoración pélvica 
residual.

dISCuSIóN

La disgenesia gonadal es un defecto embrionario 
en el desarrollo de las gónadas. Las fallas en el 
desarrollo gonadal pueden resultar en gónadas 
extremadamente hipoplásicas y disfuncionales o 
puede dar lugar a desarrollo testicular incomple-
to (testículos disgenéticos). Se llama disgenesia 
gonadal pura a los pacientes fenotípicamente 
femeninas con cariotipo 46,XX o 46,XY y gó-
nadas en cordón bilaterales(6). 

Se ha denominado disgenesia gonadal mixta a 
un grupo heterogéneo de anomalías gonadales, 
cromosómicas o fenotípicas, caracterizado por 
la presencia de testículo disgenético de un lado y 
una gónada en cordón o ausente del otro, persis-
tencia de órganos derivados de los conductos de 
Müller y grados variables de ambigüedad sexual 
(7,12).

En general, la disgenesia gonadal mixta (DGM) 
se asocia a un cariotipo 45,X0/46,XY, con un 

Figura 2. Tumor de saco vitelino. A) Superficie de corte. B) 
Se observa células germinales con citoplasma claro y núcleo 
pleomórfico, de patrón tubular y disposición perivascular.
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espectro fenotípico que varía desde genitales 
externos femeninos a masculinos prácticamente 
normales, pasando por diferentes grados de am-
bigüedad genital, presencia de una gónada dis-
genética y un testículo disgenético contralateral 
o una banda de testículos disgenéticos bilateral, 
con elevado riesgo de desarrollar neoplasias ger-
minales(8,12). La DGM debe ser considerada en el 
diagnóstico neonatal ante una ambigüedad se-
xual o puede sospecharse en la pubertad cuando 
hay pobre desarrollo de caracteres sexuales se-
cundarios o amenorrea primaria(9).

El brazo corto del cromosoma Y contiene el 
gen para iniciar la diferenciación testicular co-
nocida como región determinante del sexo del 
cromosoma Y (SRY). Una anomalía en el brazo 
corto del cromosoma Y daría lugar a la presen-
cia de estrías gonadales o disgenesia testicular 
y los genitales externos e internos serían ambi-
guos, pues las secreciones del factor inhibidor 
de Müller y de testosterona estarían alterados 
por los testículos anormales. No se forman los 
testículos y por eso se desarrolla un fenotipo fe-
menino. La pérdida parcial del cromosoma X en 
algunas células (X0/XY)  producirían DGM, la 
que daría lugar a una de estas variantes: testícu-
lo inmaduro de un lado y  gónada rudimentaria 
del otro; agenesia gonadal unilateral; gónadas 
hipoplásicas bilaterales intraabdominales con 
elementos rudimentarios testiculares en una de 
ellas o gonadoblastoma unilateral o bilateral(11). 
En el caso de nuestra paciente, no hemos podi-
do establecer cuál fue la forma de presentación 
inicial, pero al parecer pudo haberse tratado de 
agenesia gonadal unilateral con gónada única 
disgenésica, ya que no se identificó otra gónada.

Las gónadas disgenésicas con algún fragmento 
del cromosoma Y conllevan un riesgo alto de 
tumores gonadales, principalmente de gona-
doblastoma y disgerminoma. Se ha encontra-
do fragmentos del cromosoma Y en mosaicos 
45,X0/46,XY usando técnicas de PCR y me-
diante pruebas específicas para búsqueda del 
cromosoma Y, con Southern blot e inmunofluo-
rescencia con hibridización in situ(10,12). Ante el 
riesgo de desarrollar una neoplasia maligna tem-
pranamente, se recomienda la gonadectomía 
profiláctica; sin embargo, un estudio de cohor-
tes de 597 mujeres no encontró casos de gona-
doblastoma o disgerminoma en 29 mujeres con 
presencia de cromosoma Y ni en las 568 muje-
res restantes sin cromosoma Y(10).

Los tumores del saco vitelino representan neo-
plasias de crecimiento rápido, histológicamente 
diferentes y de presentación más rara que los 

gonadoblastomas. Los casos llamados puros, en 
el que el tejido tumoral es parecido al saco vite-
lino, son aún más raros, y la mayoría son de tipo 
mixto correspondiente a tejidos de diferencia-
ción somática y mesénquima.  Estas neoplasias 
característicamente presentan niveles elevados 
de alfafetoproteína, que es utilizado como mar-
cador tumoral de seguimiento(5).

Se ha publicado sobre pacientes con disgene-
sia gonadal mixta y tumores germinales -como 
gonadoblastoma y disgerminoma- en países de 
América Latina, mas no en nuestro país(13). Re-
presenta más rara la asociación de síndrome de 
Turner con tumor del saco vitelino, habiéndose 
hallado solamente dos publicaciones de reporte 
de casos en el buscador de Medline y Lilacs de 
desarrollo de un tumor del saco vitelino puro en 
un paciente con síndrome de Turner mosaico 
con un fragmento de cromosoma Y(10,14), por lo 
que este caso representa la tercera publicación y 
la primera de nuestro país y América Latina.
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