ERNERIERY O iginales

Comportamiento clinico de la

Trisomia 18

Conocer el porcentaje de presentacién de los principales
signos clinicos de la trisomia 18. Se realizé un estudio
observacional descriptivo, retrospectivo en el Hospital
Regional de Especialidades Num. 23 “Dr. Ignacio Morones
Prieto” del Instituto Mexicano del Seguro Social en Monterrey
N.Leén. Se revisaron los expedientes clinicos de los casos
diagnosticados de enero de 1995 a diciembre de 1998. Se
analizaron los datos clinicos de los pacientes con sospecha
clinica de trisomia 18 corroborados por citogenética.

En los 4 afios del estudio se registraron 106,287 recién na-
cidos vivos. Se detectaron 16 casos de trisomia 18 lo cual
da una incidencia de 1 caso por cada 6,642 recién nacidos
vivos. La sobreposicién de los dedos de la mano fue el
signo clinico que se enconiré con mayor frecuencia: 11 de
16 (68.7%); la implantacién baja de pabellones auriculares
tuvo una frecuencia similar: 10 de 16 (62.5%).

En el 50% de los casos (8 de 16) se encontré soplo sistdlico.
En 7 pacientes (43.7%) se detecté tetillas separadas. La
clinodactilia y la micrognatia se presentaron en 5 pacientes
(31.2%}); 4 nifios {25%), tuvieron esterndn corto y pliegue
plantar. Hubo 3 casos (18.7%) de nifios con pie en mece-
dora y 3 casos {18.7%) con pie equino varo bilateral. Los
signos clinicos que se han atribuido a la trisomfa 18 no es-
tan presentes en todos los casos y es necesario contar con
el estudio citogenético para confirmar el diagnéstico.
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Summary

Know the percentage of presentation of the main clinical
signs of trisomy 18. Study descriptive, retrospective in the
Regional Hospital of Specialties 23 «Dr. Ignacio Morones
Prieto» of the Instituto Mexicano del Seguro Social, in
Monterrey N.Leén. The clinical files of the cases diagnosed
of January of 1995 to December of 1998 were revised. The
clinical data of the patients with clinical suspicion of trisomy
18, corroborated by citogenetic, were analyzed.

In the 4 years of the study registered 106.287 newly born
alive. 16 cases of trisomy 18 were detected, an incidence of
1 case for each 6.642 newly born alive.The superimpose of
the fingers of the hand was the clinical sign that met with
more frequency: 11 of 16 (68.7%); low ear gets similar
frequency: 10 of 16 {62.5%).

In the 50% of the cases {8 of 16) it was systolic murmur. In
7 patients (43.7%) was detected mammary hipertelorism.
Clinodactilia and micrognatia came in 5 patients (31.2%);
4 children (25%)} had short breastbone and pleat plant. There
were 3 cases (18.7%) of children with clubfoot and 3 cases
(18.7%) with equino varus bilateral. The clinical signs that
have been attributed to trisomy 18 are not present in all the
cases and are necessary the citogenetic study in order to
confirm the diagnosis.
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Antecedentes

La trisomfa 18 es la segunda trisomia autosémica mas
frecuente, después del sindrome de Down, con mayor
repercusién clinica y un prondstico mas desfavorable.

La incidencia es muy variable y se ha reportado desde 1
caso por cada 3,000 hasta 1 caso por cada 8,000 nacidos
vives, Esta entidad fue descrita por primera vez por Edwards
en 1960 quien le denominé Sindrome “E” por haber
encontrado una trisomia en el grupo “E”; afics mas tarde
Smith confirmé que se trataba del cromosoma 18.!

Es mas frecuente en mujeres en una relacionde 4a ly
frecuentemente se asocia a cardiopatia congénita, siendo
esta su principal causa de muerte. Un 50% de los pacientes
con este sindrome fallecen en los primeros 2 meses de vida
y solo un 10% sobrevive al afio de edad, sufriendo de severo
retraso mental.?

Por lo general el 80% pertenecen a trisomia regular (47
XXX 0 XY + 18), un 10% a mosaico y 10% a translocacién.
La etiologia se explica por una no disyuncién cromosémica
en la anafase de meiosis, donde un gameto que contiene 2
cromosomas 18, se une a un gameto normal, resultando
un cigoto trisémico de este cromosoma.??

El cuadro clinico es muy florido, las caracteristicas clinicas
mas representativas de esta trisomia son a nivel de
extremidades: Manos ¢on sobreposicién del segundo dedo
sobre el tercero v del quinto dedo sobre el cuarto, pies en
mecedora, primer ortejo corto v en flexién dorsal y limitacién
de la abduccién de las caderas.

Se ha reportado hipotonia, seguida de
hipertonia, occipucio prominente,

El objetivo del estudio es conocer el porcentaje de presentacién
de los principales signos clinicos de la trisomia 18.

Material v Métodos

Se realizé un estudio observacional descriptive, retrospectivo
en el Hospital Regional de Especialidades Num. 23 “Dr.
Ignacio Morones Prieto” del Instituto Mexicano del Seguro
Social en Monterrey N.Leén.

Se revisaron ios expedientes clinicos de los casos
diagnosticados de enero de 1995 a diciembre de 1998. Se
analizaron los datos clinicos de los pacientes con sospecha
clinica de trisomia 18 corroborados por citogenética.

Las variables estudiadas fueron: edad materna, edad
gestacional, genero, aspectos perinatales de crecimiento v
desarrollo y datos clinicos relevantes.

El anélisis incluyé medidas de tendencia central, media y
rangos.

Resultados

En los 4 afos del estudio se registraron 106,287 recién
nacidos vives. En este lapso se detectaron 16 casos de
trisomia 18 lo cual da una incidencia de 1 caso por cada

6,642 recién nacidos vivos. E| 62.5% (10 de 16) de los
pacientes fue de sexo femenino, siendo la relacién
de 1.6 a 1 en relacidén al sexo masculino.

didmetro bifrontal estrecho, micrognatia,
orejas displasicas de implantacién baja,
anomalias oculares, cuello corto v térax
en escudo con esternén corto; una
caracteristica encontrada con frecuencia
es el peso bajo al nacer*®

Media Rango
El fenotipo es muy caracteristico y el
diagnostico diferencial no es muy
amplio: la sobreposicién de los dedos _
de las manos se presenta en pacientes Edad materna (afios) 27 19 - 42
con frisomia 13, Sindrome de Smith- Peso al nacer (gramos) |'885 1'025 - 2'900
Lemly-Opitz, Sindrome oto-palato-
digital v el Sindrome de Neu-Laxova, Edad gestacional (semanas) 34 31 -40

los cuales tienen otras caracteristicas
clinicas que nos permite diferenciarlos

Datos generales

de la trisomi 0
e la trisomia 18 Cuadro 1.
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Signo clinico

Sobreposicién de dedos de fa mano
implantacién baja de orejas

Soplo sistélico

Tetillas separadas

Clinodactilia

Micrognatia

Estern6n corto

Pliegue plantar

Pie de mecedora

Pie equino varo

Frecuencia Por ciento
11 68.7 %
10 62.5%
8 50 %
7 43.7 %
5 31.2%
5 31.2%
4 25 %
4 25 %
3 18.7 %
3 18.7 %

Cuadro 2.

La edad materna promedio fue de 27 afios con un rango de
19 a 42 anos;

El peso promedio al nacer fue de 1,885 g, con un rango de
1,025 a 2,900 g. La edad gestacional promedio fue de 34
semanas, con rango de 31 a 40 semanas. Ver cuadro 1

La sobreposicién de los dedos de la mano fue el signo clinico
que se encontré con mayor frecuencia: 11 de 16 (68.7%); la
implantacién baja de pabellones auriculares tuvo una
frecuencia similar: 10 de 16 (62.5%). En el 50% de los casos
(8 de 16) se encentré soplo sistdlico.

En 7 pacientes se detect tetillas separadas (43.7%). Otros
signos que se consideran como caracteristicos se encontraron
con menor frecuencia. (ver cuadro 3). La clinodactilia y la
micrognatia se presentaron en 5 pacientes (31.2%); 4 nifios
(25%), tuvieron esternén corto v pliegue plantar.

Hubo 3 casos (18.7%) de nifios con pie en mecedora y 3
casos (18.7%) con pie equino varo bilateral. Ver cuadro 2

Discusion

La incidencia de Trisomfa 18 encontrada en nuestro estudio
es similar a la reportada en la literatura. Esta incidencia
solo corresponde a los recién nacidos vivos; la incidencia
de este trastorno en muertes fetales es mas alta,
reportAndose hasta un caso por cada 4,272 embarazos.*

Respecto al genero y a los pardmetros de crecimiento
intrauterino, encontramos mayor frecuencia en sexo
femenino, pero menor la relacién con el sexo masculino en
base a lo reportado en la literatura. Tambien se encontré
un porcentaje alto de recién nacidos pretermino.’
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Llama la atencioén que los signos clinicos caracteristicos de
los pacientes con frisomia 18 no se presentan en el 100%
de los casos, predominando la sobreposicién del segundo
dedo de la mano sobre el tercero y del cuarto sobre el quinto
dedo. Un alto porcentaje de los pacientes presenté
implantacién baja de pabellones auriculares y tetillas
separadas; el signo clinico llamado “pie en mecedora”
considerado caracteristico de esta entidad solo se detectd
en 3 de los pacientes, no obstante un nimero similar de
casos se encontrd con pie equino varo bilateral.

Algunos autores han publicado algunas alteraciones de la
postura de las manos y otras anomalias in utero como
predictoras de una trisomia.®?

Jones considera como los signos mas caracteristicos de Trisomia
18 a la mano empufiada, esternén corto y las crestas dérmicas
en forma de arcos en las yemas de los dedos; este autor pone
como limite superior e inferior de las caracteristicas clinicas un
50% y enumera un gran numero de ellas, dentro de las cuales
se ubican las encontradas en nuestro trabajo.* Guzméan refiere
un diagnéstico mfnimo con los siguientes datos clinicos: mano
contraida, esternén corto, facies mongoloide y arcos
disminuidos en los dedos y a su vez refiere un gran nimero de
ofras manifestaciones clinicas sin mencionar porcentajes.”

Concluimos que los signos clinicos que se han afribuido a la

trisomia 18 no estdn presenies en todos los casos y es necesario
contar con el estudio citogenético para confirmar el diagnéstico
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