CASO CLINICO
Sindrome de Patau o trisomia 13: reporte de caso
Patau syndrome or trisomy 13: a case report
Liliana Fleitas®
RESUMEN

Se presenta caso de sindrome de Patau diagnosticado ecograficamente a las 25 semanas de
gestacion y confirmado por cariotipo. Su desenlace fue fatal apenas nacido.
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ABSTRACT

We presents a Patau syndrome diagnosed by ultrasound at 25 weeks gestation and confirmed by
karyotype. Its outcome was fatal shortly after birth.
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INTRODUCCION

El sindrome de Patau es una anormalidad cromosomica en el que el paciente tiene una copia
extra del cromosoma 13. Fue descrito por el Dr. Klaus Patau en 1960 y es la trisomia menos
(més) frecuente, luego de la trisomia 21 y la trisomia 182,

Se caracteriza por presentar multiples alteraciones graves, tanto anatdmicas como funcionales,
en Organos y sistemas. El riesgo de muerte intra Gtero es (del) 80%. La prevalencia varia segun
la literatura entre 1/5000 y 1/20.000 recién nacidos vivos. Es mas frecuente en nifias y los
varones sobreviven menos. La edad materna en que aparece mas frecuentemente es entre 31 y
35 afios®”.

En la reproduccion normal 1 6vulo y 1 espermatozoide comienzan teniendo el nimero usual de
46 cromosomas. El évulo y el espermatozoide sufren una division celular y finalmente poseen
23 cromosomas cada uno. A veces ocurre un error con la division y el 6vulo o el
espermatozoide en vez de tener una copia del cromosoma 13 tienen una copia extra. Si este
6vulo o espermatozoide se fertiliza, la gestacion tendra 3 copias del cromosoma 13. Se asocia a
un problema mei6tico materno mas que paterno.® Estudios genéticos en afectados revelan que
75% corresponden a no disyuncion mei6tica, 20% corresponden a traslocaciones y 5%
corresponden a mosaicismo®®,

Debido a las malformaciones la mayoria muere al poco tiempo de nacer, el mayor porcentaje
antes de los 3 meses. ElI 80% no llegan al término de la gestacién. La prevalencia de
nacimientos con esta alteracién cromosémica es 1% en embarazos de término. El prondstico de
vida se relaciona con la gravedad de las malformaciones que depende a su vez con el grado de
alteracion cromosomica. El mosaicismo es la menos complicada y con mayor supervivencia:
28% mueren en la primera semana, 44% mueren en el primer mes, 86% mueren antes del
primgegoaﬁo y 5% mueren antes de los 3 afios. Existe un caso reportado de sobrevida hasta los 19
afios™".
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El diagnostico se sospecha en la ecografia del primer trimestre con la deteccion de marcadores
cromosomicos y en el segundo trimestre con el estudio morfologico. La ecografia puede
diagnosticar en 90% por las malformaciones estructurales graves*™®.

Entre los marcadores bioguimicos se hallan la gonodatotrofina coriénica beta libre (BHCG) mas
proteina plasmatica A asociada al embarazo (PAPP-A). La tasa de deteccion es 90%.

Es importante sefialar el comportamiento de los marcadores bioquimicos, si se elevan o
disminuyen en presencia de un feto con trisomia 13.

El estandar de oro del diagndstico es el cariotipo donde puede encontrarse:

47 XX +13 47 XY + 13
El cariotipo de feto vivo se realiza en sangre venosa y en feto muerto por puncién cardiaca.
Otros métodos diagndsticos son las biopsias de vellosidades coriales, la ammiocentesis y la
funiculocentesis.
Las malformaciones asociadas®’ a trisomia 13 son:

1. Craneofaciales: microcefalia, hipotelorismo, fontanela amplia, labio leporino con o sin
fisura palatina, micrognatia, arrinia.
Oculares: microftalmia, ciclopia, enoftalmia, glaucoma o catarata congénita.
3. Cerebrales: retraso mental, convulsiones, sordera, ventriculo cerebral Unico,
holopocencefalia alobar.
Hematoldgicas: persistencia de hemoglobina fetal.
Toracicas: defecto septal tipo comunicacion auricular o ventricular, ductus permeable o
persistencia del ductus arterioso, dextrocardia.

6. Abdominales: rifion poliquistico, onfalocele, criptorquidia.

7. Otros: polidactilia, pliegue palmar Unico, pie valgo, restriccion del crecimiento

intrauterino

Tratamiento: no tiene, solo paliativo de las complicaciones.
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Presentacién de un caso

Paciente gestante de 34 afios, secundigesta, primipara, cesareada anterior, sin antecedentes de
consumo de medicamentos, alcohol ni contacto con agrotoxicos. Sin conocimiento de familiares
afectados por alteraciones congénitas. Tiene ecografia del 1/11/13 con gestacion de 13 semanas
sin particularidades.

Acude al Hospital Nacional a las 25 semanas para ecografia obstétrica de rutina remitida por
otro colega. En este estudio se constatan: dilatacion venticular, arrimia, prosbocide, ciclopia
probable, arteria umbilical Gnica y cisterna magna aumentada (fotos 1-3).
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Foto 1. Rifi6n displasico

[2D] G50/ P30 /12048
PCBIIECT / CGPO
IM0.6 /1ThD.2|

Foto 3. Microcefalia y prosbécide

Se indica ecografia morfolégica con equipo de mayor resolucion que confirma los hallazgos y
agrega: holoprocencefalia alobar e hidronefrosis derecha (foto 4).




Foto 4. Holoprocencefalia alobar.

Se sugiere cariotipo (el estudio cromosémico del feto) que no es aceptado por el esposo, por
cuestiones religiosas.

Sigue la gestacion y a las 35 semanas se repite ecografia con informe de restriccion del
crecimiento intrauterino y microcefalia.

Se interrumpe la gestacion por cesarea debido a situacion transversa.

Se obtiene un recién nacido de 2300 g, sexo masculino, Apgar 3/1/0, que obita a los 15 minutos
del nacimiento.

En el feto se observa: microcefalia, ciclopia, prosbocide, arteria umbilical Unica, arrinia,
criptorquidia, dedos de las manos superpuestos (foto 5).

Foto 5: Recién nacido con Trisomia 13 donde se observa prosbocide, ciclopia,
microcefalia, micrognatia, arrinia, dedos superpuestos y criptorquidea.

Se toma sangre para cariotipo por puncion cardiaca y se remite a especialista en genética quien
informa: células estudiadas: 25. Cromosomas: 47. Cariotipo: 47 XY + 13. Conclusién: trisomia
13 (en linea pura).

El Sindrome de Patau constituye una cromosomopatia rara pero altamente letal por lo que una
vez hecho el diagnéstico debe encararse el problema no solo desde el punto de vista médico
sino también humano, a fin de ayudar a los familiares a afrontar esta dificil situacién con un
equipo multidisciplinario (psicologos, genetistas, obstetras) para comprender los riesgos para
futuros embarazos y evitar secuelas psicologicas en los padres y hermanos.
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