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Resumen

Presentamos el caso de una gestacion gemelar en una paciente con cariotipo 45X0-46XY que fue so-
metida a una gonadectomia previamente. Se trataba de una paciente de 26 afios de edad con un Utero
hipoplasico que fue preparado con terapia hormonal sustitutiva. EI embarazo fue conseguido median-
tefertilizacion in vitro con donacién de ovocitos y finalizd en la semana 34 de forma espontanea tras
desarrollar la madre un cuadro de preeclampsia.
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Summary

We report a twin gestation in a 45 X0/46 XY woman who underwent a gonadectomy. A 26-year-old
woman with hypoplastic uterus was prepared for implantation by means of replacement therapy. The
therapy included estrogens and progesterone administered by transdermal and transvaginal routes,
respectively. Conception was achieved through in vitro fertilization with donor oocytes and the patient
delivered at 34 weeks' gestation by espontaneous labour after suffering preeclampsia.
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INTRODUCCION

La causa més frecuente de hipogonadismo hiper-
gonadotropo, con una incidencia de 1 cada 2500-
5000 nacidos vivos femeninos (1), es el sindrome de
Ullrich-Turner con sus variantes. El cariotipo 45X0
esta asociado a un fenotipo femenino.

Una variante de la disgenesia gonadal es la disge-
nesia gonadal mixta (cariotipo 45X0/46XY u otras va-
riantes con material cromosémico Y). Estos indivi-
duos son, por regla general, fenotipicamente
femeninos. Tienen Utero y trompas de falopio norma-
les, y junto con €l tejido residual ovarico puede existir
tejido testicular (ovotestis). Hay un riesgo de desarro-
llar en el tejido testicular tumores bilaterales entre el
15y el 20% de los casos. El tumor mas comuin es €l
gonadoblastoma, pero también se hallan disgermino-
mas e incluso carcinomas embrionarios. Si se logran
visualizar, las cintillas han de ser extirpadas via lapa-
roscopica (2).

CASO CLIiNICO

Paciente de 26 afios de edad estudiada por esterili-
dad primaria de 6 afos de evolucion y patron de san-
grado vaginal irregular-escaso. Durante el proceso de
estudio es diagnosticada de disgenesia gonadal
45X 0-46XY (Sindrome de Swyer). En la laparosco-
pia practicada se apreci6 un Utero hipotrofico con
cintillas ovéricas hilaterales y trompas normales, por
lo que fueron extirpadas las gonadas en el mismo ac-
to quirargico (figuran®l). La anatomia patol 6gica
fue: “Tejido ovérico inmaduro, carente de estructuras
germinales. Ovario con cambios fibrocal cificados.
Restos de Wolff”. A partir de ese momento comienza
con tratamiento hormonal sustitutivo, en espera de
6vulos donados.

Un afio y medio més tarde la paciente tuvo una
gestacion interrumpida conseguida mediante técnicas
de reproduccion asistida (fertilizacion in vitro con do-
nacion de ovocitos: FIV-DO). Un afio después es so-
metida al mismo tratamiento y se le transfieren 3 em-
briones. El protocolo de preparacién endometrial fue
de estradiol transdérmico 50 microgramos (Alcis se-
manal 50®) tres veces a la semana y progesterona
micronizada 100 cada 12 horas (Utrogestan 100®).
Al mes se confirma una gestacion gemelar bicorial-
biamniética intrauterina (figura n°2). La paciente
contindia con estrégenoterapia via transdérmica (3 ve-
ces por semana) y ovulos de progesterona microniza-
da (200 cada 6 horas), manteniéndose el tratamiento
hasta el dia 100 de la gestacion.

Figural
Imagen laparoscopica en la que se aprecia Utero hipotrofi-
co (@) y cintillas ovaricas con trompas normales (b, ).

Figura 2
Ecografia transvaginal en la que se observa gestacion
gemelar

La gestacion sigue un curso fisiologico hasta la
semana 33.5, donde aparecen tensiones arteriales |i-
mites y aumento ponderal de 6.700 gr en 3 semanas.
Se solicita entonces control de tension arterial ambu-
latoria, recogida de orina de 24 horas para determinar
proteinuriay aclaramiento de creatininay analitica de
sangre con determinacién de hemograma, LDH y
transaminasas, entre otros.

A la semana el incremento ponderal es de 1800
gramos, la proteinuria de 3964 mg/l, la analitica de
sangre determina unas plaquetas de 131.000/mm3
(los demas parametros oscilan dentro de los rangos de
la normalidad) y el incremento en las tensiones con
respecto a los valores iniciales es de 30 mmHg para
latension sistolicay 10 mmHg para la diastélica. En
este momento se decide derivar a la Unidad de
Paritorio paralaevaluacion de la gestante.

El registro cardiotocografico realizado a su ingreso
es informado como reactivo para ambos fetos y con
escasa dinamicairregular. La ecografia muestralos fe-
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tos en cefdlica, con crecimiento adecuado para la edad
gestacional y liquido amnidtico adecuado. La valora-
cion hemodinamica es informada de fisiol 6gica.

Horas mas tarde la paciente comienza de forma
espontanea el trabajo de parto, la evolucion resulta
favorable y culmina con el nacimiento mediante for-
ceps (profiléctico) del primer gemelo, recién nacida
mujer de 1840 gramos y apgar 9/9, y 5 minutos mas
tarde se asiste a nacimiento del segundo gemelo me-
diante un parto normal, varén de 1870 gramos y ap-
gar 8/9. El puerperio evoluciona favorablemente.

DISCUSION

El término disgenesia gonadal hace referenciaala
ausencia de células o elementos de la via germinal en
las gbnadas, aunque en la mayoria de las veces en-
contramos estructuras del estroma ovarico, células hi-
liares y formaciones testiculares. En general los geni-
tales internos, vagina, Utero y trompas existen,
aunque son totalmente infantiles. Los genitales exter-
nos pueden tener igualmente un aspecto infantil. La
disgenesia gonadal pura sin malformacionesy enanis-
mo corresponde al sindrome de Swyer (3).

El diagnéstico se establece en la adolescencia
temprana, por el desarrollo puberal retrasado. En
ellas estan elevados los niveles de gonadotropinas
con niveles normales femeninos de androgenos y ba-
jos niveles de estrégenos. El desarrollo de las mamas
son reflgjo de la aromatizacion periférica de los an-
drogenos. En estos casos la funcién menstrual sugiere
tumor en la génada disgenética que debe ser extirpa-
da. Una vez alcanzan |la pubertad deberan iniciar tra-
tamiento hormonal sustitutivo (4).

Las pacientes con deseo de descendencia deberan
entrar en programas de donacion de ovocitos aporta-
dos de forma voluntaria por otra mujer, esta técnica
de reproduccion asistida fue autorizada por la legisla-
cioén Espanola en el afio 1988 (Ley 35/1988, 22 de
noviembre). Son varios los casos publicados que ha
cen referencia al éxito gestacional en pacientes con
disgenesia gonadal (5), (6-10), destacando sblo otro
caso en unamujer con 45 X0, 46XY (11).

El seguimiento de la gestacion debe ser exhaustivo
en las primeras doce semanas. Se recomienda la reali-
zacion de diagndstico prenatal durante el segundo tri-
mestre (despistaje de defectos del tubo neural, malfor-
maciones congénitas y anomalias cromosdmicas). La
incidencia de anomalias cromosdmicas es similar ala

poblacion normal, ya que la probabilidad de trisomias
(ej: sindrome de Down), viene dado por la edad del
0ovoCcito, que en ningln caso superalos 35 afios.

En el caso que presentamos se llega a un diagnosti-
co algo tardio que permite, gracias a los excelentes re-
sultados de |as técnicas de reproduccion asistida con
oocitos de donantes, |a posibilidad de una gestacion.
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