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OBJETIVO
ldentificar patologfas frecuentes asociadas al cromosoma X, destacando edad y motive de
consultas de los pacientes.

METODOS
Por medic de la revisi6n de hisrorias clfnicas geneticas entre los afios 1987-2001, y cariotipo.
Los hallazgos se procesaron en EPI 2000.

RESULTADOS
En 2.618 consulras se enconrro que 40 estaban asociadas a alteraciones del cromosoma X.
La edad de consulta fue en menores de 10 anos, 35%, en mayo res de 17, 30%; entre los 10 Y17,
35%. Et rnotivo de consulra mas frecuente fue amenorrea primaria en 30%, seguido de talla baja
en 20%, ambiguedad genital 17.5%, recien nacido con estigma Turner 12.5%. Falta de desarrollo
de caracteres sexuales secundarios 10%; agenesia uterina 5% y alteraciones cardiacas 5%.
En los cariotipos se encontro 46XX en 52%, 45,XO 32.5%, 46,XY 5%; Mosaico Turner 10%.
4S,X/46XX; 46Xi(xq) + inv(4)(q26 q32); 46,XX/47,XXX/4S,X; 4S,X/46,Xi(xq).

DISCUSION
Las alteraciones cromos6micas son una importante causa de infertilidad y son responsables de
defectos congenitos en recien nacidos. Estan el espectro Turner, la mayor frecuencia de alrera-
ciones, 10 cual se corresponde con los reportes de la Iiteratura, se presentan casos con cariotipo
normal que se circunscriben dentro de las disgenesias gonadales y resrlculo feminizante.
Identificar prematuramente estas patologfas es importante para ofrecer alternativas oportunas
como manejo con Hormona de Crecimiento en la infancia y suplencia estrogenica en la ado-
lescencia. Desafortunadamente los casas no Turner se diagnosticaran en la adolescencia como
10 muestra esre estudio pero es muy importante dar asesorfa genetica a los paciences y familias.
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