
DISCENESIS OVARICA, VARIEDAD NO TURNER 
CON EUNUCOI DISMO 

(Presentación de cinco casos ) 

Fem a11 do de l Corra l, M . D."', A lberto Pradil/a, M . D ."', Carlos 

Eduardo Niíín , M. D. * y Luis Fen uíndez ,:,,:, 

Desde que H enry T urner, 1; en 1938 
describió e l sínd rome que ll eva su nom­
bre, ca racte rizado por infa ntilismo se­
xua l, cuello en trapecio y cubitus va l­
gus han apa recido sinnúmero de sinó­
nimos . A la descripción o riginal y a 
medida que nuevos estudios eran posi­
bles , se agregaron nuevas característi­
cas . Así en 1942 Varney et al, 2 ; de­
mostraron niveles a ltos de gonadotropi ­
nas en pac ientes de corta esta tura y re-­
ta rdo en la maduració n sexu a l, conclu­
yendo que el síndrome era debido a 
un defecto ová ri co prima ri o y no a l 
hipopituita rismo como se ha bía suge­
rido. 

Sólo e n 195 4, e l advenimiento del 
método de la cromatina sexual permi 
tió a otros autores, 4 , 5, 6 y 7; demos­
trar que algunos de estos individuos a 
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p esa r de su ap arienci a femenina, y di­
ferenciació n sex ual, presentaban c ro­
matina negativa, correspondiente a l 
rasgo masculino. Grumbach , 5 ; en 195 5 
modificó el término por el de disgenes ia 
gonadal. Con la determinac ión del nú­
me ro de cromosomas humanos en 1946 
por Tjio y Leva n, 24 ; y e l uso de me­
dios para el estudio de el1os, se com­
pro bó que estos individu os presentaban 
en un 80 % un ca ri otipo de 45 X O, 4 , 
13. 

En 1960, Hamblen y cols., 16; pro ­
púnen el término general de <; Índrome 
congénito de ova rios rudiment:i.rios, que 
incluye los pJcientes con s~xocrom ati­
na p os itiva y nega ti va y señala que a l­
gunas pacientes muest ra n cierta evi­
dencia de insuficiencia adrenocorti cc1: 
ca'racteri zada po r una defici ente p ro­
ducción de l 7 cetosteroides y señala 
que es tas pacientes permanecen hipo­
tricósicas a pesa r de la terapi a estrogé­
nica, a no se r que se agregue una tera­
pi a and rogénica adecuada , siendo esto 
diferente a la respuesta obtenida en la 
castrada prepubera l. 



aso Ft~Hi\"A:\'1)0 l)KJ, ( 'OR!.:AL y Co ls . 

Clásicamente el síndrome se ha des­
cr ito como: estatura corta , infanti li smo 
sexua l, amenorrea y una amp'ia varie­
dad de anomalías congénitas, 8; tales 
como: cuello piramidal, falanges cor­
tas en manos y pies, cübitus valgus, au­
mento de la envergadura , defecto del 
cohdilo medio de la tibia , osteoporos is, 
ligera demora en la maduración ósea , 
tórax escutiforme , baja implantación 
del cabello, coartación de la aorta. Co-­
mo anomalías menos frecuentes se han 
descrito : fu sión de vértebras cervicales, 
escoliosis , espina bífida oculta, defectos 
viscerales, sordomudez de varios gra­
dos, paladar de arco alto, hipoplasia 
de la mandíbula, implantación baja ele 
las orejas , sindactilia , escleras azu losas; 
retardo mental , telangiectasis, nevus pig­
mentarios, etc . 

El síndrome se asocia a hipergona­
dotropinuria , disminución de los estró­
genos urinarios y disminución de · los 
17 cetosteroides, 16. 

En los casos de síndrome de Turner 
hay un común denominador, 9; que es 
la disgenesia ovárica o sea el síndrome 
caracterizado por ganadas rudimenta­
rias, ausencia de células germinales, ge­
nitales internos y externos hipoplás i­
cos y/ o infa ntiles. E s ev idente que nin­
guna de las características clínicas an­
tes mencionadas pueden ser considera­
das como patognomónic:is del síndro­
me. 

Morales y colaboradores, 9; y Roz­
man, 15 ; se refieren al síndrome deno­
minándolo: "disgenesis gonadal pura" , 
a los casos no asociados con malfor­
maciones y "síndrome de Turner" pro-
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píamente dicho, a aquel'os que se aso­
cian a ell as. 

Debido a que este síndrome, se pre­

senta también en varones, el término 

de cli sgenesis gonadal pa rece aún más 
apropiado. Kinch y colaboradores, 14: 

señalan que en la disgenes is gonadal , 

el ind ividuo debe tener sexocromatina 

de 45 (XO) o un mosaico (XO/ XX) 
y en su clasificación las pacien tes con 

sexocromatina de 46 (XX) , son agru­

padas bajo el término de di sgénesis 

ovárica con sus variedades : folicular o 
afolicular, hipoplasia ovárica y agene­

sia ovárica con características eunucoi ­
des. 

En 1955 Swyer, 1 O; describe dos 
casos con apariencia somática fe meni­

na , de proporciones eunucoides, con 
falt a de desa rrollo de los caracteres 
sexuales secundarios, amenorrea pri ­
maria y cromat ina sexual negativa. 

En 1957 Hoffenberg, 1 l ; ll ama la 

atención sobre un caso de disgenes is 
gonadal en un paciente ele aspecto 
normal pero eunucoide, con ausencia 

de desa rrollo del seno, hipotricos is, go­
nadotropinas urinarias norma 1es y sexo­

cromatina posi tiva . El autor cita dos ca­
sos publicados en 1956 uno po r Greem­
blatt , 17 ; similar pero con gonadotropi ­
nas norma'es e hipertrofia de clítoris 
y otro por Sum y Rakoff, 18; con go­
nadetropinas urinarias altas . 

En el caso de Hoffenbe r como en 
estos dos últimos, no se encontraron 
anomalías del síndrome de Turncr . 
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En 1959 E lli ot, l2 ; presenta tres 
hermanas, con el sínd rome de di sgene­
sia gonadal, cosméticamente bien desa­
rrolladas, que sólo presentan osteopo­
rosis, retardo en la edad ósea y epifi ­
sitis ve rtebra l, todas ell as con cromati ­
na sexual positiva . 

Recientemente Kinch y co 1aborado­
res , 14; proponen una nueva clasifica­
ción de la fa ll a ovárica pri ma ria , pre­
sentando dos casos, de age nesia ovári ­
ca con eunucoidismo, en pacientes con 
estatura mayor de 65 pulgadas y de 
constitución eunucoide como la castra­
da antes de la pubertad, con enverga­
du ra mayor que la altu ra , un ligero pe­
ro definido desarrollo del seno, genita­
les internos y externos hipopl ás icos, 
endometrio atrófico e hipoestrogenis­
mo marcado, con hipergonadotropinu­
ria y una sexocromatina positiva con 
ca ri otipo de 46 ( XX ). 

Material y métodos 

Es nuestra intención en este artícu­
lo presentar cinco pacientes con disgc­
nesis ová rica, de apariencia normal fe­
menin a, tendencia eunucoide, ameno­
rrea prima ria en todas menos en una, 
pobre desa rro llo de los senos, genita­
les internos hipopl ásicos, hipergonado­
tropinuria, ausencia de malformaciones 
congénitas y ca riotipo de 46 (XX ). 

Gonadotropinas se ana li zaron por el 
método de concentración de Bradbury, 
19; y bioensayo de Klinefelter , 20. 

Se practicaron ginecografías medi an­
te inyección de 300 cms. de una mez­
cla a base de 02 y co~ en cavidad ab­
dominal, coloca ndo al paciente en de-
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cúbito vent ra l en una angulación de 45 º 
con mesa en posición de T rende!em­
bu rg. Croma tina sexua l en mucosa o ra l 
por medio de coloración con cres il vio­
leta. 

Cariotipo fue practicado en culti vos 
de leucocitos de sangre periférica, 24 ; 
en médu.la ósea y eo uno de los casos 
se hizo culti vo de tejido ovárico . 

Caso N 9 J . M . N . L. (H. U . V.) ,,, 

Paciente bl anca, de 23 años con apa­
riencia normal femenina, menarca a los 
12 años, seguida de amenorrea de cor­
ta duración (se is meses y amenorrea 
secundari a desde los 16 años . Estatura 
1.68 metros, envergadura J .70 metros . 
A pesa r de su escaso desarrollo del se­
no ( estado J ) y tendenci a eunucoide, 
no se observó ninguna otra anomalía 
congénita. Los genitales internos se en­
cuent raron hipotrófi cos, escaso desa­
rrollo del vello pubiano y auxilia r. E l 
himen se encontró íntegro; vagina pe­
queña , estrecha e hipotrófica . Ute ro 
pequeño, no lográndose pa lpar anexos . 

Las gonadotropinas urina ri as en 24 
horas fueron positivas hasta 79.2 en 
M. U. U. * . Los oxosteroides fueron 
de 9 . 5 y los 17 hid rox icorticoides de 
4 . 7 miligramos en o rina de 24 horas. 
La sexocromatina en mucosa ora l fue 
pos iti va. La ginecografía mostro utero 
hipoplásico y ganadas rudimentarias 
( fi gura 1) . 

H ospita l Unive rsita rio de l Va lle "Evaris­
to G a rcía". Facultad de Medicin a. U ni­
versidad del Va lle. Ca li , Co lo mbia, S. A. 
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Evo lució n : F ue sometida a te ra pia 

cíc li ca ( di e til-et il bcstrol 5 mili gramos 

dia rios) s e g u id o s de Progestero na 
( Provera 11 1 O miligramos di a rios e n la 

segunda mitad) , dura nte un año co n 

un dcsa rro 'lo comple menta ri o de l se ­

no, a un estado III , fi gura 2 ; con apa ­
ric1on ele menstru acio nes e n escasa 

ca nt idad . La suspen sión de la te rapia 

cíc li ca, la ll evó de nuevo a amenor rea. 

La administración ele a ndróge nos pe r­

:11it ió desa rrollo sa ti sfactorio de, ve ll o 

c1x il a r y pubiano. Figura 2. El ca riot ip o 

cr. méd ula ósea. lin foc itos ele sa ngre 

perifé ri ca, de mostró un comple me nto 

ele 46 XX. 

Caso Nu 2. M. L. R. (H . U. V.) 

Pac ien te mestiza de 25 a ños con 

aparie ncia norma l fe me ni 1w, con ame­

no1-rc2 p rima ri a. Estatutra 1.68 metros. 

en vergadura l. 7 1 metros, con tenden­

cia cunucoidc : escaso desa rro ll o del se­

no (estado I ) e hip,m icos is ax il ar y 

pubia na. 

E l examen gineco lógico re ve ló: pa­

cie nte virgen con hipo plasia marcada 

Septi,·mhrp- () rtnhrP, ion :; 
R('L ('ol. Ohs. y fi in (' t'. 

de ninfas, vagi na estrecha y dcspulida 

e hipopl as ia ele úte ro , 5-1 cms. de hi s­

tc rometría . La palpaci ó n combinada 

demostró o vari o~ de mu y peq ue ño ta­

maño . Co mo hallazgos de importanc ia 

se e ncontra ro n múlt ip les te langicctas ia s 

e n cara intern a y ex te rn a de pie rn as , 

como las que se encuentran e n el sí n­

drome de Turncr. 
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La sexocromatina en mucosa ora l 
fue pos itiva, siJl a turca no rma!. E l fro­
ti s vaginal ( Shorr ) no mostró evidencia 
de acción estrogé nica. Las gonadotro ­
pinas fueron pos itivas hasta 79 .2 
M . U. U. 

La ginecografía reveló útero hipo­
pl ásico y gonadas ru dimenta ri as ([igu­
ra 3) . 

F i~ ura, 3 

Evolución : Las pruebas de desca­
mación con Proges terona (Chlo rmadi­
noneR 5 mil i"gramos por JO días) en 
dos ocasiones , fueron negati vas (san­
grado). Se instituyó terapia est rogéni ­
ca con dietil-e til-bes trol 5 miligramos 
diari os du ra nte un año con desa rro llo 
complementario del seno a un estado 
II ( fi gura 4 ). 

Se practicó laparotomía , encontrán-
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ca riotipo practi cado en cul tivos de mé­
dul a ósea y ovario demostró un com­
p' emento no rma l de 46 XX, (figura 
4-B. 

l ! ig ura -1 

dose un útero hipoplás ico y gonadas Caso Nº J. G . c. ( H . U. V.) 
hipopl ás icas de 3 cms. x 0.5 x 0. 5, de 
color amarillo oro. Hi stol ógicamente se 
encontró un estroma fibroso y escasos 
fo liculos primordiales ( fi gura 4-A). E l 

,;, U nidades Ra1ón. (H em bra) , 

P aciente mestiza de 27 años con 
apa ri encia normal femenina , con ame­
norrea primari a. Estatura l. 70 metros , 
envergadura 1.14 metros, con tenden­
cia eunucoide. Escaso desarrollo· del 
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seno ( estado l ) , hipotricosis ax il ar y 
pubi ana. E l examen pé!vico reveló a u­
sencia de desarro llo ele ninfas, himen 
íntegro, vagina li sa y estrecha, cuello 
puntifo rme, útero rudimentario y ane­
xos no palpables. La sexocromatina 
fue pos itiva . Las gonadotropin as fu e-

F ig ura 4-A 

11 '' 11 
11 11 

1111 11 11 11 11 •• 1 • 

., .... • ••••• ..... •• 
l'i¡;-ura 4- 11 

Sr-p t.i f' m l>r0-0 ctu hrc, l.!Hi5 
Re ,·. Co l. Obs . ~- Gin pc·. 

ron pos1t1vas hasta la cuarta dilución 
(79.2 M . U. U .); silla turca normal. 

La citología vaginal ( Shorr ) demost ró 
un hipoest rogenismo marcado. La gi ne­
cogra fía reveló hipopl asia de úte ro y 

ga nadas rudimenta ri as ( figura 5). 

F ig ura. 5 

Evolución : F ue sometida a tera pi a 

cíclica con es trógenos ( Premarin11 3.75 
m iligramos por d ía) Pr o g esterona 
(Chlorm adinonen 2 miligra mos) en se­

gunda mi tad del ciclo, con desa rro ll o 

complementa rio del seno a un estado 
II , li gero aumento de peso y de la di s­
tri bución grasa en la cadera (figura 6). 

Ca riotipo practicado en sangre peri fér i­
ca demostró 46 XX, médula ósea no 

d ió suficientes metafases para estuctio. 



Yo!. XVI 
N f! 5 

F igura G 

Caso M, 4 . M. de C. (H . U. V.) 
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.trecha y despulida, cue llo punti fo rme, 
útero peq ueño ( histe rometría 5 cms.) . 

A nexos no palpables . La sexoc ro mati ­
na de mucosa ora l fu e pos itiva; silla 

turca no rma l; 17 oxosteroides 4 .5 y 17 
hicl rox icortico icles 7 mili gra mos en o ri ­

na de 24 horas. E l fro ti s vagina l 

( Sho rr ) no mostró evide ncia de acción 
estrogénica. Las gonadotropinas fue ron 
pos iti vas hasta la cua rta di lución (79.2 
M . U. U.). La ginecografía reveló úte­
ro pequeño , gonaclas rudimentarias ( fi ­

gura 7). 

F ig·ura 7 

Evolución : F ue sometida a te rapi a 
cíclica Estrógenos y Progeste ro na ( Mes­
tra no l'1 120 microgramos y C hl o rma­

dinone 11 5 miligramos di a ri os) po r 20 
P aciente mes tiza de 29 años con días ele cada mes, dura nte 8 meses , con 

apari encia normal fe menina, con ame­
norrea pr ima ri a. Esta tura 1.69 metros , 
envergadura 1.73 metros, con tenden­
cia eunucoicle. Senos ausentes, só lo se 

ap reci a areo la pla na, no pigmentada. 

El examen ginecológico reveló: es · 
caso vel lo pubiano y ax il a r, ninfas no r­
¡nales , hi¡nen complaciente, vagina es-

sa ngrías respecti vas a l fina li za r cada ci­
c lo, con una durac ión de 2 días y e l 
uso ele 2 paños po r día. 

Se produjo desa rro ll o del seno a un 

estado 11 , con a reolas pigmentadas , au­
me nto moderado de peso, mejo r di stri ­
bució n grasa en las caderas; no hubo 

m odifi cac iones de l ve llo ¡¡xilar y pu-
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biano. Figura 8. Cariotipo en médula 
ósea y sangre periférica mostró com­
p lemento de 46 XX. 

Cuso Nº 5. B. O. (H. U. V.) 

Paciente blanca , obesa, de l 8 año~ 
con apariencia normal femenina , con 
amenorrea primaria. Estatura 1.70 me­
tros, envergadura 1. 73 metros, con ten­
dencia eunucoide. Muy escaso ve' lo 
axi lar y pubiano . Escaso desarro ll o 
de l seno (estado 11) con areola plana , 
no pigmentada . 

Como a ntecede nte fami li ar ele impor­
tancia , figuran tres miembros de su fa ­
milia con pa rá li sis ele Bell. 

El examen pélvico reveló : ninfas no 
clesauollaclas, himen íntegro , vagina es­
trecha , útero hipoplásico, anexos no 
palpables. La sexocromatina fu e posi­
tiva. Citología vaginal (Shorr) , hipoes­
trogenismo ma rcado , si ll a turca no r­
mal. 

Las gonaclotropinas urinarias fueron 
positivas hasta la cuarta dilución ( 79 .2 
M. U . U.). La gi necografía reveló 
úte ro hipoplásico y ganadas rudimenta ­
ri as (figura 9) . 

Evolució n : Fue sometida a terapia 
cíclica con Estrógenos ( PremarinR) 
3.75 miligramos diarios por 20 días de 
cada mes y Progesterona (ProveraH) 5 

miligramos diarios en la segunda mi­
tad del cic'o , durante un año , con esca­
sas sangrías consecuentes a cada ciclo. 
Más adelante fµe sometida a terapia 

Se¡,tiembre-Octubre, 1065 
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de mantenimiento con Prem arinR 0.625 
miligramos diarios. No hubo modifica­
ción en el desarrollo de los senos ni 
caracteres sexuales secundarios ( figu ­
ra 10) No se practicó cariot ipo. 

F igurn 8 
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Las múltiples diferencias clíni cas , en­
con tradas en los casos de disgenesis go­
nadal, sugie ren aberraciones ge néticas 
simila res a aquellas ocurridas ~n síndro­
mes, tales como: e l de Laure nce-Moon­
Biedl , o en la osteogenes is impeaecta, 
los cuales se asocian con · ·di'ferentes 
combin aciones de anomalías congéni­
tas , J l . 

De acuerdo con }loffenberg, 1 1; s1 

el síndrome fu era causado po r una mu­
taci ón de un gene dominante, o e n xa­
rios genes de la célu la ge rmin al primi­
ti va , no se podría observa r tendencia 
heredita ri a, a causa de la infe rtilidad 
esencial de los ·p¿~genito res . No obstan­
te hay quienes sosti enen que puede ex is­
tir una transmi sió n de padres a hijos, 
12, 22, 23 : 

Se aduce tambi én la ev ide ncia de 
una tra nsmisió n directa de a no ma lías 
cuyo trazo he redita ri o sería domina nte 
de a lta penetración y de expresividad 
vari ab'e, 23 . Hay quien explica este 
síndrome, 1 1; pos tul a ndo tres ge nes 
conectados estrechamente entre si y si­
tuados en el mismo cromosoma ; uno 
de e llos transmitiría e l infantilismo ( hi ­
pogonadismo intrauterino) otro exp li ­
ca ría la corta esta tura y un te rcero las 
diferentes anoma lías cardíacas, muscu­
lares , esqueléticas, etc. Depend iendo de 
estas combi naciones todos los tres fac­
tores genéticos podrían presentarse 
constituyendo un síndrome completo 
co n todas sus características y en el 
caso de fa lta r uno o varios de es tos 
factores se presenta rían síndromes in­
completos. Cuando el gene hereditario 
sea p ara infantilismo, se tendría el ca­
so de hipogonadismo intraute rino, ca ·o 
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en el cual se podría encontrar una mu­
je r de aspecto normal en aparien­
c ia y estatura, con amenorrea y sin ano­
malías, cuya cromatina puede ser posi­
tiva o negativa , 10, 14, 17. 

En los casos de disgenesis gonadal 
por eunucoidismo este podría ser ex­
plicado como otra anomalía congénita 
independiente, 1 J ; tales serían los ca­
sos explicados por Swyer, JO ; Hoffen­
berg, 11 ; Greemblatt, 17 ; Sun y Rakoff, 
18; así como los cinco pacientes men­
cionados en este artículo. 

Mientras que la heterogenea natura­
leza de la disgenesis gonadal sea me­
jor conocida y los estudios de citogené­
tica permitan un análisis más adecua­
do de dichos casos, debemos aceptar 
que pueden existir diferentes modali­
dades de ésta entidad, 14. Va le la pe­
na tener en cuenta que en los casos 
ele cariotipo con 46 XX se pueden pre­
sentar tres variedades de acuerdo a lo 
postulado por Kinch , I 4; o sea agene­
sia ovárica con eunucodismo, clisgene­
sia ovárica en sus variedades folicular 
o afolicular y casos menos severos de 
hipoplasia ovárica . 

Es comprensible el por qu é en los ca­
sos menos severos como serían los de 
di sgenesia ová rica e hipoplasia, se pue-· 
ele presentar en ocasiones alguna acti­
vidad endocrina de ovarios como suce­
dió en el caso N º 1, por nosotros pre­
sentado . Estas variedades pueden pre­
sentarse sin malformaciones congénitas 
y la caractecterística primordia l sería 
el infantilismo genital con gonadas ru­
dimentarias, en pacientes de estatura 
normal o en los cua les la tendencia eLJ-

Scptie mhre-Octubre , 1965 
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nucoide o el eunucodismo serían la 
malformación congénita única . Los ca­
sos aquí presentados serían una evi­
dencia de un mismo síndrome, pero con 
una franca tendencia eunucoide. Vale 
la pena destacar que en estos pacientes, 
además de sus ovarios radiológica­
mente demostrados como francamente 
hipoplásicos, todos presentaban un cua­
dro análogo, con aspecto somático fe­
menino definido , una franca tendencia 
eunucoide, hipoplasia genital , hipotri ­
cosis de grado variable, amenorrea pri­
maria en cuatro de las cinco pacientes , 
hipoestrogenismo marcado e hipe rgo­
nadotropinuria . 

El interés de estudios citogenéticos 
radica en la importancia de l cromoso­
ma X por defectos estructura!es ( delec­
ción, isocrom oso;n1) o su ausencia y 
tiene una relación estrecha con la ma­
duración de los ovarios. Se ha inten­
tado en estos pacientes el · estudio de 
varios tejidos, linfocitos en sangre pe­
riférica , célula de medul a ósea y en 
una de ellas, ova rio bu scando no sola­
mente la presenci a de mosaico sino de 
anomalías estructurales. 

Dentro de las condiciones en que 
existe un complejo normal pero con­
trario al genotipo, el mejor ejemp!o es 
el síndrome de feminización testicular, 
pacientes con cromatina negativa , com­
plemento XV. La condición es causa­
da por un gene mutante que se trans­
mite por madres normales. E l error 
genético afecta aparentemente el me­
tabolismo de las células intersticiales 
del testículo, por Jo que los genitales 
externos no se desa rrollan. El otro ca-



Voi. XVt 
N 1! 5 

so está representado por los casos que 

presentamos de di sgenesia ovárica. 

Estos tipos de malformación de­

muestran la validez en humanos de la 
experimentación en animales en los 
cuales se demuestra que los testículos 

embrionarios producen un inductor que 

es esencia l para la masculin ización, que 
los ovarios no tienen una gran signifi ­

cancia en el desarrollo del sistema re­
producti vo y que todos los embrio nes 
tienen una tendencia haci a la feminiza­
ción, 25 . La posibilidad de genotipos 
femeninos con complemento X Y ha 
sido segu ida, 31 ; lo que esta ría en des­
acuerdo con el concepto anterior. 

En los casos de complementos 46 
XX asociados con di sgenes is gonada l 
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la falla intrínseca ex iste so lamente en 
e l desarrollo del ovario. El infantilis­

mo genital , hipoplasia ute rina, se no, se­

rían consecuencia de la falla hormona l 
secundaria , consecuente a l ovario rudi­
menta rio . 

SUMARIO 

Se presentan cinco pacientes, con 
di sgenesia ovári ca de aparienci a no r­
mal femenina con tendencia eunuco i­
de . Amenorrea primaria en todas me­
nos en una , pobre desa rrollo del seno , 
genitales inte rnos hipopl ásicos, hipe r­
gonadotropinuria , ausencia de malfor­
maciones congénitas y co mplemento 
sex ual cromosómico de 46 XX . 
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