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Resumen.

El sindrome de Edwards es un trastorno polimalformativo cau-
sado por la presencia de tres cromosomas en el par 18. Esta
relacionado con la edad materna avanzada y puede presentarse
en toda la poblacion, independientemente de raza o ubicacion
geografica.

Este sindrome se caracteriza por multiples malformaciones que
afectan el crecimiento, asi como por alteraciones craneofacia-
les, toracoabdominales, en las extremidades, la piel y faneras,
ademas de anomalias neurolégicas, cardiacas y pulmonares.
Su prondstico es reservado, con una alta mortalidad y un eleva-
do riesgo de discapacidades graves.

En este informe presentamos un caso cIini&o basado en un diag-
nostico clinico presuntivo, dado que no se disponia de técnicas
de diagndstico genético. El caso reune la mayoria de las anoma-
lias mas frecuentes descritas para este sindrome, lo que permite
sustentar el diagnadstico clinico.

Se destaca la importancia de la identificacion prenatal de posi-
bles anomalias clinicas mediante técnicas adecuadas, ya que
estas permiten una mejor interpretacion y manejo médico del
caso, asi como brindar apoyo emocional y orientacion genética
a la familia.

Palabras claves: Trisomia 18, Malformaciones congénitas,
Diagndstico clinico, Orientacion genética.

Abstract.

Edwards syndrome is a polymalformative disorder caused by the
presence of three chromosomes in pair 18. It is associated with
advanced maternal age and can occur in any population, regard-
less of race or geographic location.

This syndrome is characterized by multiple malformations affect-
ing growth, as well as craniofacial, thoracoabdominal, extremity,
skin, and appendage abnormalities, along with neurological, car-
diac, and pulmonary anomalies. The prognosis is poor, with high
mortality rates and a significant risk of severe disabilities.

In this report, we present a clinical case based on a presumptive
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clinical diagnosis, as genetic diagnostic techniques were unavailable. The case exhib-
its most of the frequent anomalies described for this syndrome, supporting the clinical
diagnosis.

The importance of prenatal identification of potential clinical anomalies through ap-
propriate techniques is emphasized, as this facilitates better medical interpretation
and management of the case, in addition to providing emotional support and genetic
counseling for the family.

Keywords: Trisomy 18, Congenital malformations, Clinical diagnosis, Genetic coun-
seling.

Resumo.

A sindrome de Edwards é um transtorno polimalformativo causado pela presenca de
trés cromossomos no par 18. Esta associada a idade materna avangada e pode ocor-
rer em qualquer populacao, independentemente de raga ou localizagado geografica.

Essa sindrome é caracterizada por multiplas malformag¢des que afetam o crescimento,
além de alteragdes craniofaciais, toracoabdominais, nas extremidades, na pele e seus
anexos, assim como anomalias neuroldgicas, cardiacas e pulmonares. O progndstico
€ reservado, com altas taxas de mortalidade e um risco significativo de deficiéncias
graves.

Neste relato, apresentamos um caso clinico baseado em um diagnéstico clinico pre-
suntivo, uma vez que nao havia disponibilidade de técnicas de diagndstico genético.
O caso reune a maioria das anomalias mais frequentes descritas para essa sindrome,
sustentando o diagnéstico clinico.

Destaca-se a importancia da identificacao pré-natal de possiveis anomalias clinicas
por meio de técnicas apropriadas, pois isso permite uma melhor interpretagcdo e ma-
nejo médico do caso, além de oferecer suporte emocional e orientacdo genética a
familia.

Palavras-chave: Trissomia 18, Malformagdes congénitas, Diagndstico clinico, Orien-
tacao genética.

Introduccion.

El sindrome de Edwards fue descrito por primera vez en 1960 como una anomalia
polimalformativa originada por un trastorno cromosémico autosémico, caracterizado
por la presencia de un cromosoma extra en el par 18, también conocido como trisomia
18 (1,2).

La frecuencia de este sindrome se situa entre 1 en 6,000 y 1 en 13,000 nacidos vivos,
sin predileccion por raza o regién geografica. Se ha identificado una asociacion con
la edad materna avanzada, especialmente en mujeres mayores de 35 anos, lo que
incrementa el riesgo de presentacion (2).

Las caracteristicas clinicas principales incluyen retraso del crecimiento, alteraciones
neuroldgicas, anormalidades craneofaciales, toracoabdominales, deformidades en las
extremidades, alteraciones en piel y faneras, asi como en 6rganos internos.

El prondstico del sindrome de Edwards es reservado, ya que la mayoria de los casos
terminan en interrupciones espontaneas del embarazo. En los nacimientos que llegan
a término, se estima que aproximadamente el 45 % de los neonatos fallece durante
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el parto y que, entre los sobrevivientes, el 95 % muere en su primer afo de vida. Las
causas principales de mortalidad estan relacionadas con malformaciones cardiacas,
complicaciones pulmonares como apneas o hipertension pulmonar, y trastornos neu-
rolodgicos, incluyendo apneas centrales (4).

En este contexto, nuestro objetivo es destacar la importancia de identificar las carac-
teristicas clinicas de este sindrome, basandonos en los hallazgos mas frecuentes
reportados en la literatura. Asimismo, subrayamos la necesidad de promover el diag-
nostico prenatal, a fin de brindar orientacion y apoyo integral a las familias frente a los
desafios relacionados con la mortalidad y las limitadas expectativas de supervivencia
asociadas a esta condicion.

Caso clinico.

Recién nacido femenino, obtenido por cesarea segmentaria programada debido a
gestacion de 38 semanas y distocia de presentacion (presentacién podalica). Padre
de 29 afios y madre de 37 anos, primigesta nulipara, con ocho controles prenatales y
tres ecografias de rutina normales realizadas a las 9, 20 y 36 semanas de gestacion.
Sin antecedentes patoldgicos ni malformaciones en la familia materna o paterna. Se-
rologias maternas negativas.

Producto femenino nacido con 35 semanas de gestacion, peso al nacimiento de 2400
gramos, talla de 45 cm (percentil adecuado para la edad gestacional) y perimetro
cefélico de 34.5 cm (percentil 90). Presenté ausencia de llanto, hipotonia y cianosis
al nacer, por lo que se administré reanimacion neonatal con ventilacion a presion po-
sitiva (un ciclo). Apgar de 5 al primer minulo y de 7 al quinto minuto. Debido a dificul-
tad respiratoria y cianosis persistente, se trasladé a la unidad de cuidados intensivos
neonatales.

Figura 1: Alteraciones craneofaciales, mamilas hipoplasicas y separadas.

Yy
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N

Fuente: propia con autorizacion

En el examen fisico inicial, se observaron hipotonia, acrocianosis y occipital promi-
nente. A nivel facial, presentaba hirsutismo frontal, fisura palpebral corta, hipertelo-
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rismo, pabellones auriculares displasicos y de baja implantacion, micrognatia, fisura
labioalveolopalatina izquierda y cuello corto con piel redundante en la regién de la
nuca (Figura 1).

A nivel toracico, se evidenciaron mamilas hipoplasicas y separadas; a la auscultacion,
murmullo vesicular conservado y ruidos cardiacos normales sin agregados. En el ab-
domen, se identificd un cordon umbilical con vasos sanguineos supernumerarios. En
las extremidades superiores, se observd superposicion de los dedos (segundo sobre
tercero y quinto sobre cuarto) (Figura 2a). En las extremidades inferiores, se evidencié
primer dedo corto y ufias hipoplasicas (Figura 2b).
Figura 2: a) Superposicion de dedos de la mano; b) Primer dedo del pie corto,
uias hipoplasicas.

Fuente: propia con autorizacion.

El estudio radiolégico de térax mostré nucleos de osificacién reducidos en el nivel
0seo, cardiomegalia (indice cardiotoracico de 0.66), hiperflujo e hipertensiéon venoca-
pilar (Figura 3). La gasometria arterial realizada a la hora de vida evidencié acidosis
mixta con hipercapnia e hipoxemia. No se logré realizar el cariotipo.

Figura 3: Cardiomegalia con hiperflujo, nicleos de osificacion reducidos.

Fuente: propia con autorizacion.

El paciente recibié soporte ventilatorio (ventilacion mecanica), hidratacion parenteral
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y sedacion. Sin embargo, presenté una evolucion desfavorable, falleciendo a las 36
horas de vida.

Discusion

Si bien el sindrome de Edwards tiene como estandar de oro la identificacién de la tri-
somia 18 mediante cariotipo, este recurso no siempre esta disponible. Sin embargo,
existen numerosos signos clinicos presentes en mas del 50 % de los casos de este
sindrome (1), lo que facilita reconocer las caracteristicas necesarias para identificar
el cuadro y distinguirlo de diagnédsticos diferenciales, como el sindrome de Patau, el
sindrome de Pena-Shokier y el sindrome CHARGE (4).

Otro aspecto relevante es la importancia del diagndstico precoz, idealmente durante la
gestacion, mediante estudios ecograficos especificos como la translucencia nucal y el
estudio morfoldgico, que permiten generar una sospecha diagnostica. Esta debe con-
firmarse mediante estudios invasivos prenatales, como la amniocentesis o la biopsia
de vellosidades coriales, entre otros (3,5).

En el caso presentado, a pesar de la limitacion laboratorial debido a la falta de estudios
genéticos como el cariotipo, no se puede descartar este tipo de patologias. El diagnos-
tico se sustenta en la presencia de la mayoria de las anomalias clinicas caracteristicas
del sindrome de Edwards (Tabla 1), asi como en hallazgos radiolégicos, como la evi-
dente cardiomegalia, altamente sugestiva de una cardiopatia congénita, una anomalia
frecuente en estos pacientes. Ademas, la edad materna avanzada constituye un factor
de riesgo significativo para este sindrome (2).

Es importante sefalar que la madre del recién nacido realizé ocho controles prenata-
les y al menos tres ecografias durante la gestacion, en las que no se detectaron alte-
raciones sugestivas en el feto.

Tabla 1: Anomalias clinicas mas frecuentes en el sindrome de Edwards

ANOMALIAS CLINICAS TRISOMIA 18 CASO
(%)

Criptorquidia 100

Ufias hipoplasicas 100 +

Deficiencia de crecimiento 96

Micrognatia 95 +

Occipital prominente 91 +

Hipertelorismo mamario 90 +

Anomalias cardiovasculares 85-90 +

Sobre posicion de los dedos 89 +

Orejas hipoplasicas 33 +

Boca pequefia 86

Luxacion congenita cadera 82

Fisura palpebral pequefia 80 +

Calcaneo prominente ir

Microcefalia T0

Esterndn corto 68

Hernia umbilical/inguinal 67

Hipotoniashipertonia 50 +

Anomalias renales 30

Defecto radial de extremidades 5-10

Fuente: (Adaptado de Zen PR, Rosa REF, et al.)
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Actualmente, se recomienda priorizar el tamizaje prenatal para identificar posibles
alteraciones cromosomicas, como las trisomias, ya sea mediante métodos invasivos
o no invasivos. Este enfoque permite orientar a los padres sobre las posibles interrup-
ciones espontaneas del embarazo, las expectativas de sobrevida del recién nacido
y las implicaciones éticas. Ademas, la literatura actual sugiere evitar la reanimacion
neonatal y el uso de medidas extraordinarias en estos casos, considerando la baja
expectativa y calidad de vida asociada a estos pacientes (4,5).
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