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RESUMEN

El sindrome de Edwards o sindrome de trisomia 18 es un
trastorno cromosoémico autosémico que se caracteriza por
la presencia de un cromosoma 18 extra, con rasgos clinicos
distintivos. Se presenta un caso con diagndstico prenatal
basados en la ecografia morfoldgica obstétrica que
condujeron a la realizacién ecocardiografia fetal donde
resalta la displasia de la valvula pulmonar con doble
lesién y la comunicacion interventricular. Posteriormente
se realiza cordocentesis para realizacion del cariotipo y
asesoramiento genético.

Palabras claves: Sindrome de Edwards, ecografia
obstétrica, ecocardiografia fetal, cardiopatia congénita,
cariotipo.

INTRODUCCION

El sindrome de Edwards o sindrome de trisomia 18
es un trastorno cromosdémico autosémico que se
caracteriza por la presencia de un cromosoma 18
extra, completo, parcial o en mosaico. La
prevalencia de esta trisomia en recién nacidos se
calcula entre 1 en 6.000 a 1 en 8.000, siendo la
segunda alteraciéon cromosdmica autosémica en

. 7 . e 1
frecuencia después dela trisomia 21".

ABSTRACT

Edwards' syndrome, or trisomy 18 syndrome, is an
autosomal chromosomal disorder characterized by the
presence of an extra chromosome 18, with distinctive
clinical features. We present a case with a prenatal
diagnosis based on obstetrical morphological ultrasound
that led to the performance of a fetal echocardiography
with findings of a pulmonary valve dysplasia with double
injury and interventricular communication.
Subsequently, cordocentesis is performed for karyotyping
and genetic counseling.

Key words: Edwards syndrome, obstetric ultrasound,
fetal echocardiography, congenital heart disease,
karyotype.

Investigaciones recientes mostraron un aumento de
la prevalencia general de trisomia 18 en los tltimos

20 afios debido al aumento de la edad materna®.

Las caracteristicas clinicas del sindrome de trisomia
18 son: deficiencia de crecimiento prenatal,
caracteristicas craneofaciales especificas, microcefalia
y otras anomalias menores, malformaciones
importantes, y marcado retraso psicomotor y
cognitivo del desarrollo”.
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El retraso del crecimiento comienza en el periodo
prenatal y contintia después del nacimiento, y la
mayor parte del tiempo se asocia con problemas de
alimentacion que pueden requerir nutricién enteral”.

Las caracteristicas craneofaciales tipicas incluyen
dolicocefalia, fisuras palpebrales cortas, micrognatia,
anomalias externas de las orejas, y piel redundante
en la parte posterior del cuello. Otros hallazgos
clinicos caracteristicos son el pufio apretado con los
dedos superiores dedo indice superponiendo el
tercero y 5° dedo superponiendo el 4° que es
particularmente distintiva, ufas pequefias, pulgares
subdesarrollados, esternon corto y pies de palo. La
presencia de malformaciones importantes es comun,
y cualquier 6rgano y sistema puede verse afectado.
Los defectos cardiacos estructurales ocurren en mas
del 90% de los bebés™.

En las tltimas décadas los avances en medicina fetal y
genética fueron exponenciales y actualmente se
realiza el diagndstico prenatal con precision, lo que
nos direcciona a un adecuado asesoramiento genético
familiar, orientaciéon de estudios diagnosticos
especificos y control de las posibles complicaciones,
pues presentan alto riesgo de pérdida fetal o

mortinato®.
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Paciente de 36 afnos, primipara, con 28 semanas de
gestacion derivada para realizacion de ecografia
fetal morfologica.

Se realiza la ecografia 2D,3D ,4D y color Doppler
utilizando equipo General Electric, Voluson E 10 con
transductor convexo y volumétrico.

Describimos los datos patoldgicos hallados en el
feto, inico, activo en posicion cefélica.

- Crecimiento en percentil inferior a 3 , curva a
controlar. Peso 771 gramos. Liquido amniotico
aumentado. -Rostro: maxilar inferior disminuido de
tamafo. (micrognatia) - Tdérax: asimetria en
cavidades cardiacas y en corte de tres vasos aumento
del diametro del tronco pulmonar. - Vejiga:
irregularidades en la pared vesical. - Cordoén:
edema de la gelatina de Wharthon - Miembros

superiores: mano cerrada con dedos superpuestos.

Figura 1. Retardo de crecimiento intrauterino
precoz, percentil >3

Figura 2. Edema dela gelatina de Warthon

Figura 3. Dedos superpuestos
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Figura 4. Micrognatia 2D

Figura 6. Imagen de 4 cdmaras: Comunicacion
interventricular.

Figura 5. Micrognatia 3D

La ecocardiografia fetal: Frecuencia 162 latidos por

minuto, ritmo regular, conducciénl:1.

Comunicacion interventricular subaortica. Valvula  Figura 7. Imagen del tracto de salida del ventriculo
pulmonar displasica engrosada con estenosis e derecho. Subaortica vélvula pulmonar engrosada,
insuficiencia importantes. Tronco pulmonar  tronco pulmonardilatado.

dilatado. Aumento de cavidades derechas.
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Ante estos hallazgos se indica cordocentesis para la
realizacion de estudio cromosémico.

-DATOSDELAMUESTRA

-Muestra: Sangre de cordon umbilical en Heparina
- Motivo del Andlisis: Cardiopatia, restriccion del
crecimiento, polihidramnios, micrognatia, dedos
superpuestos.

-TECNICA:

- Cultivo: Cultivo de la muestra en Karyomax
medium

- Coloracion: Conven. con Giemsa/Identifi. Bandeo
G

-RESULTADO
-Numero de células analizadas: 40
-Numero de cromosomas: 47

-Formula Cromosémica: 47 XX,+18

- DIAGNOSTICO: En todas las metafases
analizadas, a partir de linfocitos cultivados se ha
obtenido una féormula cromosomica 47,XX,+18, lo
que corresponde a un cariotipo femenino con
trisomia del cromosoma 18. Se adjunta imagen de
una metafase sefialando a los tres cromosomas 18.
Figura 8

Figura 8. Metafase de tres cromosomas 18.

DISCUSION

Se destaca la importancia del cribado ecografico del
primer trimestre y la realizacién de la ecografia
obstétrica morfologica como marcador de sospecha

de cromosomopatias, apuntar al diagndstico
temprano como conducta ideal, pero en este caso, la
paciente recién fue referida a las 28 semanas de
gestacion, hecho que refleja nuestra realidad pais,
cuando el seguimiento prenatal se realiza en centros
alejados de nuestra capital en detrimento de un
diagndstico precoz. Los hallazgos patoldgicos en la
ecografia morfologica realizada condujeron a la
realizacion de la ecocardiografia fetal y ambos
estudios decisivos para aprobar y realizar la
cordocentesis. El estudio cromosémico confirmo la
sospecha de Trisomia 18.

En otros casos los marcadores séricos maternos
motivan los estudios ecograficos especializados en
el primer trimestre, se aclara que en este caso no
fueronrealizados .

Se suma la importancia de la implementacion de
servicios de asesoria genética con profesionales
especializados para la conformaciéon del equipo
multidisciplinario y como herramienta fundamental
paralos padres”.

Cuando se realiza el diagnostico prenatal o neonatal
de trisomia 18, el asesoramiento de la familia debe
ser realista, pero no desolado y no directivo. Los
padres tienen que estar preparados tanto para la
probabilidad de muerte como para la posibilidad de
vivir”. Debido a que los padres tienen que tomar
decisiones practicas de acuerdo con sus valores
respecto a la reanimacién, cirugia y soporte vital,
todas las opciones para el manejo del recién nacido
deben explicarse, también debe responderse a la
pregunta ineludible de la probabilidad de

recurrencia®.

En el aspecto cardiovascular las diversas series
muestran que entre el 80% y el 100% de los pacientes
con trisomia 18 tienen defectos cardiacos
estructurales congénitos”. La ecocardiografia fetal
estd indicada. Las anomalias cardiacas mas
comunes son las comunicaciones interventriculares
e interauriculares, la persistencia del ductus
arterioso””. La displasia marcada de la vélvula
pulmonar con doble lesién estenosis e insuficiencia
con marcada dilatacion del tronco pulmonar y
ambas ramas como se observa en este feto es poco
frecuente, debiendo realizarse el diagnodstico
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diferencial con la agenesia de la valvula pulmonar
por lo que se enfatiza en la identificar la valvula
pulmonar. La presencia de comunicacién
interventricular si es caracteristica mas frecuente el
Sindrome de Edwards"”.

La complejidad y la gravedad de la presentacién
clinica al nacer hacen que el manejo perinatal y
neonatal de los bebés con trisomia 18 sea
particularmente desafiante, controvertido y tnico
entre multiples sindromes de anomalia congénita.
La comunicacion temprana con el equipo de
neonatologia es fundamental para la conducta
terapéutica, al respecto cabe mencionar que el

REFERENCIAS

1.CeredaA, Carey JC. The trisomy 18 syndrome. Orphanet
JRare Dis. 2012;7:81. doi: 10.1186/1750-1172-7-81

2. Irving C, Richmond S, Wren C, Longster C, Embleton
ND. Changes in fetal prevalence and outcome for
trisomies 13 and 18: a population-based study over 23
years. ] Matern Fetal Neonatal Med. 2011; 24(1):137-41.
doi: 10.3109/14767051003758879

3. Baty BJ, Blackburn BL, Carey JC. Natural history of
trisomy 18 and trisomy 13: 1. Growth, physical assessment,
medical histories, survival, and recurrence risk. Am ] Med
Genet. 1994;49(2):175-88. doi: 10.1002/ajmg.1320490204

4. Carey JC. Health supervision and anticipatory guidance
for children with genetic disorders (including specific
recommendations for trisomy 21, trisomy 18, and
neurofibromatosis I). Pediatr Clin North Am. 1992;
39(1):25-53. doi: 10.1016/s0031-3955(16)38261-x

5. Musewe NN, Alexander DJ, Teshima I, Smallhorn JF,
Freedom RM. Echocardiographic evaluation of the
spectrum of cardiac anomalies associated with trisomy 13
and trisomy 18. ] Am Coll Cardiol. 1990; 15(3):673-7. doi:
10.1016/0735-1097(90)90644-5

Sindrome de Edwards: desde el diagnéstico prenatal hasta el neonatélogo
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