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CASO CLíNICO

GONAD() BLASTO~H B1LA1'mv\L EN UNA NIÑA

CON SÍNHROME HETURNER: REP()J{'J'E HE UN (;ASO

RESUMEN
Se presenta un caso de gonadoblastoma bilateralysu manejo, en una niña de6años par­
tadora de síndrome de Turner con antigeno SRY positivo. En elcariotipo se encontró un
mosaicismo 4S XI 46XY, por Jo que serealizó biopsia por lapafOSf:Opia de ambas gónadas
paraconfirmar lapresencia de gonadoblastoma. Elestudio anatomopatoJégico confirmó
gonadoblastoma bilateral, reaJ¡zándose posteflormenfe gonadectomfa bilateral. con evolu­
ción favorable. Se recomienda la gonadectomía pralilAetica en los casos de pacientes con
s{ndrome de'Turner con antigeno SRY positivo.

Palabras clave; Gonadob/astoma, c¿¡riolipo, mosaicismo, Japaroscopia, gonadecfomía.
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ABSTRACT
Acase o(bilateralgonadoblastoma ina6year­
oldgirJ wlthTumer's syndrome andpositive SRY
antigen;s presented. As the kariotype showed
45X/46 XY mosalcism, bilateral gonadaJ bi­
opsy byJaparoscopy wasdone. Pathelogy con­
firmedbilateralgonadoblastoma and bilateral
gonadectomy was then performed. withsatis­
factorypost operative evoJution. Prophylactlc
gonadectomy is recommended in cases 01
Tumer~ syndrome withposltiveSRYantigen.

Key words: Gonadoblastoma. kariotype. mosa­
icism. Japaroscopy, gonadectomy.

INTROOUCCIÓN

El síndrome de Turner es un des­
orden causado por monosomla
completaoparcial del cromosoma
Xycaracterizado porestatura cor­
ta, falla ovárica y anormalidades
somáticas especificas. Diversos

estudios han demostrado que 40
a 60% de casos de síndrome de
Turnerhan sidomonosómicos para
elcromosomaX.Aproximadamen­
te, 20%de estosmosa icos tuvie­
ron un marcador cromosámico
sexual, generalmente derivado X,
aunque el 6% tuvo una segunda
línea celular con estructura anor­
mal del cromosoma YIl.Jl.

l adetección temprana desecuen­
cias derivadas en el genoma del
síndrome de Turner es de mayor
importancia por el riesgo alto-ID
a 30%- de desarro llo de tumores
gonadales, es decir gcnadoblas­
toma o disgerminoma. Existe un
incremento relacionado con la
edad, sihay lapresencia demate­
rial crornosórnico YIJ·51.

El gonad oblastoma -conocido
tam bién como gonadoma disgé­
netico descrito por Scully, en
1953, en niñas y adultos jóve­
nes-, muchas veces ha sido tra ­
tado como disgenesia gonad al
mixta, la cual es frecuentemen­
te asoc iadaconel cariotipo 45,X!
46,XY y ocasionalmente con
mosaicoI6. 7).

El gonadoblastoma es un tipo de
tumor compuesto de células ger­
minales y elementos gonadales
del cordón sexual. Está asociado
a lagónadaen cintillo (streak)de
pacientescon disgenesia gonadal
pura omixta, con niveles variables
de temtntzeclónw'. ysu relación
al /ocusGBY le predispone al de­
sarrollodeeste tumor. Está loca-
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l izado en la región pericen­
tromérica del brazocorto del cro­
mosoma Yls.n.

Lossíndromes asociados aunfuer­
te riesgo de desa rrollar gona­
doblastoma son: la insensibilidad
completa a andrógenosl pseu­
dohermafroditismo masc ulino
(46,XY), la disgenesia gonadal
mixta (45,Xl 46,XY) yungrupo de
pacientes con sindrome deTurner
(45,XO)I6.9l.

Los hallazgos que aumentan la
sospecha de transformación de la
gónada disgenética agonadoblas­
toma son: la evidencia macrosco­
pica o molecular del cromosoma
yy la localización intraabdominal
de las gónacas'".

CASO CLíNICO

Fecha de nacimiento: 23-11-99

Edad: 6 años 6 meses

Niñaque a laedad de5 años acu­
dióal Instituto Nacional de Salud
del Niño por rendimientoescolar
bajo, por lo que se le indicó des­
pistaje visual y psicológico, con
diagnósticode trastorno deapren­
dizaje,descartaroconfirmarretar­
do mental. Acud ió a nuestro ser­
vido para confirmar odescartar la
presencia de gonadoblastoma. La
niña fue producto de una cuarta
gestación , nacidaalos8 meses de
gestación,departoeutócico.peso
al nacer 2500 g.

En consulta con Salud Mental, se
concluyó retardopsicomotriz(O 51
04/06), con CI general 75 - fron­
terizo-, CI potencial 83, normal
bajo. La consulta a oftalmología
concluyó XT alternante en ojo ce­
rechoy laconsulta agenética (141
4105), retardomental, confirman­
do el 20/12/05 un cariotipc mo-

saleo Turner. La consulta a endo­
crinología estableció laposibilidad
degonadoblastoma, porpresentar
mosaico Turner con SRY positivo
(edad 6 años).

Al examen físico, el peso fue 18,3
kg, talla 110 cm, temperatura
3rC, frecuencia cardiaca 80 por
minuto, frecuencia respiratoria 18
por minuto. Niña despierta, piel
tibia, tejidocelu larsubcutáneo sin
edemas, cuello central , tórax simé­
trico, sin adenopatías. La frente
eraamplia, cuellocorto, ojos gran­
des, orejas de implantación baja,
hipertelorismo: tiroides 1,5veces
el tamaño normal , cúbito valgo y
acortamiento del cuarto metacar­
piano de ambas manos. Aparato
respi ratorio normal , aparato car­
diovascular con soplo sistólico 11
6. Mamas en estadio Tanner 1.
Abdomen blando, depresible, sin
visceromegalia. Genitales externos
en estadio Tanner 1, clítorisde ta­
maño normal, labios normales.
vagina permeable . Examen neuro­
lógicosinsignos meníngeos ni de
tocalización

La muestrade ADN en sangre pe­
riférica(metodología PCR) mostró
gen SRY pOSIt iVO 1604pbl. El 13/
12105, el cariotipo en sangre pe­
riférica en la mitosis estudiada
encontró 2 líneas ce lulares, una de
46 cromosomas con un cromo­
soma Xy un marcador, otrade45
cromosomas ysolouncromosoma
X(síndrome de Temer): se sugi rió
la búsqueda de gen SRY. Carioti­
po mas 46,X+mar1l4)/45XIl0) .

Grupo O positivo; hemoglobina ,
12,6g1dL; VDRLyVIHnegativos.
TSH, 3,88; T4, 156. Colesterol ,
117 mgldL; HDL, 36 mgldL. Tri­
glicéridos,73 mgldl . Estudio me­
tabólico negativo.

Por ecografía, el útero midió 3 x3.6
x0,47cm,volumen 1mL, de bordes
regularesyecogen icidadconservada,
endometrio no Vlsi ble,ovario derecho
0,7cm de longitud,hiperecolco, ova­
rio izquierdo 1,25 cm de longitud,
hiperecoico. Diagnóstico: Útero de
tipo cilínd rico, ovarios pequeños, a
predominio derecho.

La edad ósea fue est imada en 7,3
años 124/04/06).

El diagnóstico preoperatorio fue
síndrome de Tu rner, mosaico
46XY/45X, con SRY positivo.
DescartarIconf irmargonadoblas­
toma.

Se realizó laparoscopiaquirúrgica
más biopsia en cuña de ambas
gónadas. el 16/6/06. Los hallaz­
gos fueron: útero y trompas de
Falopio deaspecto normal. Góna­
da derecha de 2 x 2,5 cm, de as­
pecto rugoso, paredes homogé­
neas, color blanco nacarado; gó­
nada izquierda 0,5 x 0,7 cm, su­
perficie lisa, homogénea, blanco
nacarado.

En anatomía patológica , lasbiop­
sias en cuña de ovario derecho
correspondíanagonadoblastoma;
las biopsias en cuña de ovario iz­
quierdo correspondían a gonado­
blastoma, con infiltración de la
cápsu la.

Laniñafueposteriormente some­
t idaa taparotomta exploratoria y
anexectomía bilateral, confi r­
mándose el diagnóstico (3/8/06
y alta el 518106 ). El estudio de
anatomía patológica demostró
ovarios con presencia de gonado­
blastoma, con calcificaciones;
trompas uterinas sin alteración
significativa. La evolución fue
favorable , siendo el último con­
trol el 28/8/06.
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El cromosoma Ytiene unrol impor­
tante en las tumorogénesis. Toda
paciente diagnosticada con gona­
doblastoma posee un cromosoma
y en la forma de mosaicismo 451
46 XYo 46 XY. El diagnóstico ge­
neralmente es antes de los 20años
deedad, usualmente como resul­
tadodel sexo ambiguo, hipospadia.
criptorquidia o amenorrea?',

Cerca de 4% de los gonadoblas­
tomases bilateral, en 50% está aso­
ciado a germinoma invasivo (semi ­
noma o disgerminoma) y 8% con
otros tumores de células germina­
les, como coriocarcinoma, carcino­
maembriona rio, teratoma!'.

El gonadoblastoma puede medir
hasta 8 cmde diámetro, puede ser
marrón amarillo gris, blando, fir­
me ocartilaginoso ypresentarcal­
cificaciones, hemorragia y necro­
sis, si se asocia a células germi­
nales malignas.

Histológicamente, el tumor está
compuestoporcéluJasgerminales,
inmaduras, con citoplasma cla ro,
recordando al disgerm inoma y al
sem inoma , en los que puede
identificarsealgunas figu ras mitó­
ticas y cé lulas epiteliales peque­
ñas de tipo de cordones sexuales
y del estroma.

Dada la importancia, no solo mé­
dica sino también soc ial, que tie­
nen estos casos de disgenesias
gonadales, laconducta ante ellos
esamen udoconfl ictiva. En nues­
tro caso, se realizó anexectomía
bilateral'!',

En un estudio, se ha encontrado
33%deriesgo dedesarrollargona­
doblastoma, detectado por PCR X
de secuencia de cromosomavo.

En elgonadoblastomacon mosa i­
co y 0,1% en fenotipos masculi-

Figura l. HE(40X)

Les nidos celulares
conformados por
célclas epiteliales (CE)
con citoplasma y
núcleo p;i lido. Dentro
del citoplasma se
distingue les cristales
deCharcce- Boncher",
membrana basal (MB)
hielinizada y presencia
de células germinales
(CG).

Figura 1 HE(IOx)

Estroma ovárico
reemplazadopor
esconsas redondeadas
compuestas por células
gonawles embrionarias
yabundante tejido
colégenc fi broso.

disgenesiagonadal,siendo más fre­
cuente en niñas y ad ultas jóvenes
fenotípicamente femeninas, que
usualmentetienen signosde vlrl!l­
zación. Su frecuenc ia en gónadas
disgenéticas es est imada en 30%.

•

DISCUSiÓN
El gonadoblastoma es un tumor
raro, compuestopor una combina­
ción de células germinales ycordo­
nes sexuales-estroma, que afecta
exclusivamente a pacientes con

Figura 2_HE (20Xl

Ndos celulares
confonmdo$ porcélclas

''lI:''';¿ ,... '-~ germ'nales y pequeñas
células epiteliales de
tipo cordón sexual,
rodeados por tejido

:~:::::;::::;:~;::;::==~::~ fi broso.
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no,el riesgoes intermedio,0,5%.
en pacientes con ambigüedad
sexual ,yelriesgoesalto,22%, en
el fenotipo masculino. La lapa­
roscopiaes una elecc ión adecua­
da pa ra el tratarn íento'e".

El gonadoblastoma nunca ha sido
identificadoensitios metastáticos
oenlocalizacionesextragonadales.
Aunque es ben igno. debido a su
asociación con células germinales
malignas es usualmentemanejado
con gonadectomia bltateralw'.

Es usualmente pequeño yen opor­
tunidades solo el estudio micros­
cópico lo hace evidente. Cuando
se asocia a tumores de células

germinales malignas, tiendeate­
ner mayor tamaño.

Resumiendo, en los mosaicos con
cromosoma Y, el riesgode presen­
tación del gonadoblastoma puede
ser alto, aunquesu historia natu­
ra l en pacientes prepúberes noes
conocido. Este tumor puede ser
evidente en síndrome de Turner
con el genot ipo mosaico Y.
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