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Introduction: 

Le syndrome de Turner est une aberration chromosomique liée à l’absence complète ou 

partielle du chromosome X. Sa prévalence est de 1/2500(1) nouveau-nés de sexe féminin. 

Le caryotype retrouve une monosomie (45,X) dans la moitié des cas et les autres sont 

constitués par des formes en mosaïque. 

Il associe de manière constante un retard statural et une insuffisance ovarienne avec risque 

accru de malformations diverses(1). 

 

Observation: 

Patiente âgée de 33 ans, suivie depuis 2002 pour dysgénésie gonadique, le bilan fait était en faveur 

d’un hypogonadisme hypergonadotrope et le caryotype était en mosaïque: cellules à caryotype 

féminin normal (46, XX) et cellules avec caryotype de type isochromosome sur le bras long du 

chromosome X (46, Xi Xq). 

Elle était mise depuis l’âge de 19 ans sous traitement hormonal substitutif à base d’oestro-progestatifs 

avec un bilan de tolérance sans particularités. 

L’examen clinique trouve un syndrome dysmorphique avec absence de malformations selon les 

explorations faites. 

 

Discussion : 

Le syndrome de Turner est une pathologie rare qui s’associe à des malformations diverses(2) : 

cardiovasculaires, rénales, osseuses, ORL, métaboliques et endocriniennes qui nécessitent un 

dépistage lors du diagnostic puis une surveillance stricte à long terme(2). 
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