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Reporte de un niio con doble trisomia:

48, XXX, + 18

(A case of double trisomy: 48, xxx, +18)

Raul Vizzuett Martinez,* Antonio Vega Valdés,** Carlos F Pacheco Barete***

RESUMEN

Se presenta el caso de una nifia recién nacida con una doble trisomia: 48, XXX, + 18, que tuvo las caracteristicas somaticas y
clinicas descritas por otros autores. Tuvo varias anomalias cardiacas: comunicacion interauricular e interventricular, lo que con-
tribuyé a problemas respiratorios que ameritaron manejo ventilatorio frecuente. Fallece a los 91 dias debido a insuficiencia car-

diaca refractaria.

Palabras clave: Doble trisomia, sindrome 48 XXX, + 18.

SUMMARY

The association of a double trisomy: 48, XXX, + 18, in a newborn girl, is presented. The somatic and clinical characteristics described
in this double trisomy were found in this neonate. Hearth defects contribute to respiratory problems since she was borne and die at the

age of 91 days.

Key words: Double trisomy, 48 XXX, + 18 syndrome.

De las entidades aneuploideas* son bien conocidas, por
su relativa frecuencia, los sindromes de Down y Edward,
y entre las que se caracterizan por alteraciones de los
gonosomas, los sindromes de Turner (X0), Klinefelter
(XXY) y “Superhembra” (XXX); sin embargo, la asocia-
cion de dos de estas alteraciones es pocas veces docu-
mentada. Aqui se informa de un caso con doble trisomia
(48:XXX, +18), de la cual s6lo se encontraron 12 casos
reportados en la literatura revisada.

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de una nifia nacida a las 39.5 semanas de la ges-
tacién, por cesarea, cuya madre: de 45 afios de edad y
cuatro gestaciones previas, estuvo bajo control de su
embarazo, en el que se observa retraso en el crecimien-

*  Servicio de Recién Nacidos, Hospital Regional “Lic. Adolfo L6pez
Mateos”, ISSSTE, D.F.

** Pediatra Neonatélogo Sociedad de Pediatria del ISSSTE.

***Pediatra Neonatélogo, ex-residente en Pediatria, Hospital Regio-
nal “Lic. Adolfo Lépez Mateos”, ISSSTE D.F.
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to fetal. Al nacer la nifia tuvo: Apgar de 4/7 y Silverman-
Andersen ¥%; pes6 1,550 gy su longitud fue de 40 cm. Se
le hicieron maniobras de reanimacion e ingreso a la uni-
dad de cuidados intensivos neonatales. En esta unidad se
le describe hipotrdfica, con fontanelas y suturas amplias,
occipucio y frente prominentes, implantacion baja de los
pabellones auriculares, apéndice preauricular derecho,
con las manos empufiadas y superposicion de los dedos
(Figura 1), y dermatoglifos caracteristicos (Figura 2), pies
en mecedora, surco longitudinal en talones anteriores,
separacion del primero y segundo ortejo (Figura 2), de-
dos de ambos pies gruesos y mas cortos e hipotonia ge-
neralizada. A la auscultacion se escuchaba soplo sist6lico
II/V1 en el foco tricuspideo. Se tomé una muestra de san-
gre para estudio de cariotipo en otro hospital**.
Durante su estancia recibié terapia respiratoria,
por asfixia perinatal; antimicrobianos, por sepsis neo-
natal tardia. Se le diagnosticé: por ecocardiografia
Doppler, comunicacion interauricular (4 mm), inter-

+ Alteracién, congénita o adquirida, en el nimero de cromosomas.
*+ Servicio de Genética, Centro Médico Nacional "20 de Noviembre"
ISSSTE.
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Figura 1. Arriba. Se observa la caracteristica superposicion de
dedos y el empufiamiento de la mano. Abajo. Se observan prime-
ros ortejos cortos y pliegue transverso en talon anterior.

ventricular (7 mm), persistencia del conducto arterio-
so e hipertension pulmonar severa (65-70 mmHg). Se
recibié el informe de genética de una doble trisomia:
cariotipo 48 XXX, + 18 (Figura 3).

Su evolucion fue en constante inestabilidad: con va-
rios lapsos de manejo ventilatorio; desarrollé displasia
broncopulmonar, anemia, tuvo crisis convulsivas y pobre
ganancia ponderal. Fallecié por insuficiencia cardiaca re-
fractaria a los 91 dias de nacida.

DISCUSION

Se estima que la incidencia de trisomia 18 es de 1:6,000
nacimientos. En 91% de los casos es de origen mater-
no: por alteracion en la meiosis II: en (60%); por falta
de meiosis 1:31; y por errores en la meiosis: 8%.%2 En
cuanto a la incidencia de dobles trisomias, el sindrome
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Figura 2. Arriba. Dermatoglifos con pliegues que forman un
tridngulo en la palma.Abajo. Impresion de los dermatoglifos.

Cuadro 1. Caracteristicas fenotipicas al nacimiento en el sin-
drome XXX.

Peso Tallaal Perimetro Edad
al nacer nacer cefdlico materna Anomalias
Caso (9) (cm) (cm) (afios) fisicas
1 4,140 55 36 21 Clinodactilia
2 2,000 48 34 38 Clinodactilia
3 2,760 46 345 19 Ninguna
4 3,310 50 33 26 Ninguna
5 3,230 52 34 25 Clinodactilia
6 2,860 48 335 22 Clinodactilia
7 3,340 52 34 19 Clinodactilia
Epicanto
8 2,350 48 30.5 21 Clinodactilia
Epicanto
9 2,780 49 34 21 Clinodactilia
10 3,920 54 34 43 Epicanto
11 2,350 48 325 29 Clinodactilia
Epicanto
Media 3,090 50 33.6 26
+s 571 2.85 1.36 7.95

Reproducido: con permiso de Linden MG.®
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Cuadro 2. Caracteristicas de las pacientes con doble trisomia, reportadas en la literatura. Se incluye el presente caso.

Referencia 8 9 10 11 12 13 14 15 15 16 17 18  Este caso
Edad M/P* 36/33 31/26 29/sd 21/sd 28/29 22/21 17/sd 45/52 32/39 29/32 20/29 26/ND  45/sd
Embarazo** 43 40 41 43 40 40 40 37 38 41 38 36 39
Peso (g) 2,270 1,900 1,930 1,700 2,350 1,560 2,693 1,482 1,747 1,700 2,200 1,230 1,550
Talla (cm) sd sd 43 40 47 sd 50 43 43 45 45 36 40
PC (cm) 33 ND 32 29.4 33 ND 34 29.2 29.7 30.3 32 ND 30.5
Facies -+ -+ -+ —+ -+ —+ -+ —+ -+ -+ —+ -+ -+
Tono muscular A sd sd A D sd D sd sd A D D D
Cardiopatia*** + + + + + + - + + + + + +
Manos -+ ND -+ —+ -+ —+ - -+ -+ -+ —+ -+ -+
Flexién de dedos + sd + + + + + sd sd + - - ND
Pies en mecedora  + + + + sd + + sd + + + + +
Anomalia +1 sd sd +2 - +1 - - - sd - sd
Edad al morir (dias) 35 38 60 2 34 127 275 9 8 10 365+ 15 91
* M/P: Edad madre/padre, ** Semanas, *** (+): presente. (-) ausente.
! Derecho, 2 Izquierdo, * Viva.
Reproducido con permiso de Jaruratanasirikul, S.”
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de Patau, que involucra los cromosomas 13 y 15 se es-
tima en 1:3,000 nacimientos y las debidas a los cromo-
somas sexuales varian ampliamente: en el sindrome de
Turner es de 1:5,000 y en el Klinefelter es de 1:500;3
por otra parte la frecuencia de la llamada “superhem-
bra” es de 1:1,000 nacimientos, siendo ocasionado en,
93% de los casos, por no disyuncién materna en la
meiosis.*
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Las manifestaciones clinicas del presente caso coinci-
dieron con las descritas en la trisomia 18: hipotrofia (por
retardo en el crecimiento intrauterino) y en la cabeza:
frontal y occipucio prominentes, suturas y fontanelas
amplias, implantacién baja de las orejas, microstomia,
manos empufiadas con superposicion de los dedos y
otras alteraciones de los pies, ya mencionadas en la des-
cripcién del caso. A un lado de estas manifestaciones se

Rev Mex Pediatr 2004; 71(2); 75-78
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informa, ademas, que los pacientes tienen cardiopatia
congénita y retraso psicomotor. En cuanto a la trisomia
XXX no se aprecia algun fenotipo particular, aunque se
reporta con frecuencia clinodactilia y pliegues epicanti-
cos;® su coeficiente intelectual es normal o inferior al
promedio, y suele ser bajo en casos de mosaicismo,® sin
ser infértiles. En el cuadro 1 se presentan algunas carac-
teristicas somaticas, que Linden et al® han resumido des-
pués de estudiar 11 casos que tenian esta Ultima trisomia,
Yy, con respecto a la doble trisomia; 48 XXX, + 18, Chen
et al.l y Jaruratanasirikul y Jinorose” han resumido,®*8 en
el cuadro 2, las observaciones hechas en los 12 casos re-
portados en la literatura y se incluye la informacion co-
rrespondiente a este caso. Cabe sefialar que el prondstico
de los pacientes con el sindrome de Edwards suele ser fa-
tal de corto a mediano plazo, pero la asociacion con otra
trisomia acorta la vida de los nifios, de tal manera que
suelen morir en los primeros meses de vida.

Desde el punto de vista prenatal, es conveniente es-
tar alertas a reportes ultrasonograficos que indiquen re-
traso en el crecimiento intrauterino, polihidramnios,
defectos cardiacos, mielomeningocele, linfangiectasias,
higroma quistico y arteria umbilical Gnica;'*% volumen
placentario,* engrosamiento de la nuca,?*2 En el mismo
sentido, son de utilidad, para pensar en una trisomia en
la etapa prenatal, la concentracion de alfa feto proteina,
el estradiol no conjugado, la gonadotrofina coridnica hu-
manay la inhibina-a.t2122
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