Vol. 91, No. 5 e Septiembre-Octubre 2024
pp 181-187

Revista Mexicana de P doi: 10.35366/120168

Recibido: 10/04/2024
Aceptado: 17/10/2024

Hallazgos clinicos inusuales en un
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RESUMEN

Introduccioén: la trisomia del cromosoma 13 (sindrome
Patau) se caracteriza por presentar micro/anoftalmia,
polidactilia, asi como labio y paladar hendido. Objetivo:
describir los hallazgos clinicos en un paciente en Ecuador
con trisomia 13 completa. Caso clinico: paciente de sexo
masculino con tres afos, valorado por servicio de Genética.
Presenta desnutricion, microftalmia, microcefalia, una zona
de alopecia parietooccipital, muesca en cada ala nasal,
dextrocardia, polidactilia postaxial y prominencia posterior
del talon. Ademas, retraso grave en el neurodesarrollo. El
estudio citogenético con técnica de bandas GTG confirma-
ron el diagnostico de 47, XY +13, mientras que la técnica
hibridacion in situ con fluorescencia en linfocitos sanguineos
evidencio la presencia de tres sefales para el cromosoma
13. Conclusién: los pacientes con trisomia del cromosoma
13 presentan maltiples malformaciones. Esperamos que este
caso ayude a la deteccion oportuna de otros pacientes con
manifestaciones clinicas similares.

Palabras clave: trisomia 13, sindrome de Patau, microftal-
mia, labio hendido, polidactilia.

ABSTRACT

Introduction: chromosome 13 trisomy (Patau syndrome) is
characterized by micro/anophthalmia, polydactyly, as well
as cleft lip and palate. Objective: to describe the clinical
findings in a patient in Ecuador with complete trisomy 13.
Clinical case: a three-year-old male patient was evaluated
by the Genetics Department. He presented malnutrition,
microphthalmia, microcephaly, a parietooccipital alopecia, a
notch in each nasal wing, dextrocardia, postaxial polydactyly,
and posterior heel prominence. He also had severe delay
in neurodevelopment. The cytogenetic study with the GTG
banding technique confirmed the diagnosis of 47, XY +13,
while the fluorescence in situ hybridization technique in
blood lymphocytes showed the presence of three signals for
chromosome 13. Conclusion: patients with chromosome
13 trisomy have multiple malformations. We hope that this
case helps the timely detection of other patients with similar
clinical manifestations.

Keywords: trisomy 13, Patau syndrome, microphthalmia,
cleft lip, polydactyly.

INTRODUCCION trisomia autosémica mas comun. Es un problema gra-

ve ya que aproximadamente 15% sobrevive el afio de

El sindrome de Patau es una condicién genética que vida.? Se estima que tiene una prevalencia de 1 por cada

fue identificada en 1960 como trisomia del cromosoma 12,000 a 29,000 nacimientos; en los Estados Unidos de
13.! En frecuencia, la trisomia 13 constituye la tercera Norteamérica.?*
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En esta trisomia existen tres tipos, la completa o por
no disyuncion es la méas comun y representa 63% de los
casos de todos los diagnosticados en Latinoamérica. La
segunda en frecuencia es el tipo mosaico (21%), seguida
de la trisomia parcial o por translocacién robertsoniana
(16%).512

De acuerdo con sus manifestaciones clinicas, en
Brasil, Petry y colaboradores en una serie de 30 pacien-
tes encontraron que sélo 13% de los casos presentan
la triada cldsica: microftalmia, fisura labio-palatina
y polidactilia. Pero sefialan que 77% tuvo pabellones
auriculares dismoérficos, 47% con orejas de implanta-
cién baja, mientras que la microftalmia y micrognatia
con 50 y 60%, respectivamente. La polidactilia (prin-
cipalmente de manos) se encontr6 en 63%, y en menos
de 10% hipertelorismo ocular y pies en mecedora.’
Otros autores describen que mas de 50% de los casos
tiene microcefalia, frente deprimida con angioma,
aplasia cutis en regién parietooccipital, labio hendido
y fisura palatina. Ademads, que la mayoria presenta
discapacidad intelectual, epilepsia y retraso global en
el neurodesarrollo.!14

Presentamos a un paciente con trisomia 13 comple-
ta quien tuvo hallazgos clinicos poco usuales.

CASO CLINICO

Se trata de un paciente masculino de tres afos, quien
fue referido al servicio de genética por retraso global en
el neurodesarrollo y malformaciones congénitas, hijo
de madre de 35 afos y padre de 37 en el momento de
la concepcidn, sin historia de consanguinidad o endo-
gamia. Tuvo seis controles prenatales, no presenté oli-
gohidramnios, pero se detectd retraso en el crecimiento
intrauterino a partir de la semana 30. Nacid por parto
eutdcico a las 38 semanas de gestacion, Apgar 8 y 9.
Por antropometria se determiné que era pequefio para
la edad gestacional; segin las curvas de crecimiento de
la Organizaciéon Mundial de Salud se ubic6 por debajo
del percentil 3, con un peso de 2,100 g, talla de 41 cm,
perimetro cefalico de 30 cm.

Se ingres6 a neonatologia por presentar microcefa-
lia, microftalmia, polidactilia bilateral, zona alopécica
parietooccipital e hipertonia muscular. A los siete dias
de vida, Dermatologia identific6 que una lesién en
cuero cabelludo podia corresponder con aplasia cutis
congénita, lo cual se confirmé por biopsia.

A los dos meses de edad, cardiologia pediatrica
mediante estudios de imagen establecié que pre-
sentaba dextrocardia y persistencia de conducto
arterioso (Figura 1). En cuanto a su desarrollo se
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determiné retraso psicomotor grave, ya que a los
dos afios empez6 la emision de sonidos guturales y
a sonreir a los tres. En tomografia de craneo no se
detectaron malformaciones del sistema nervioso cen-
tral. Sin embargo, poco tiempo después aparecieron
crisis convulsivas parciales complejas que fueron
controladas con clonazepam; inicialmente eran dos
crisis por semana, pero fueron disminuyendo a una
por mes. En electroencefalograma se reportaron
cambios epilépticos difusos. Por oftalmoscopia se
evidenciaron cambios atréficos en ambos nervios
Opticos; mientras que en potenciales evocados de
tallo cerebral se identificé sordera moderada en oido
derecho.

En la primera consulta del servicio de genética, a
los tres anos de edad, su peso era de 11.3 kg (percentil
3), talla de 87.2 cm (percentil 10) y perimetro cefalico
de 42 cm (percentil < 3). Habia pérdida marcada de la
masa muscular, con predominio en el segmento distal
de las extremidades.

En craneo se detecté una zona alopécica de 20
x 20 mm, localizada en regidén parietooccipital del
cuero cabelludo (Figura 2A). Su facie era cuadran-
gular, con hipoplasia medio facial, frente inclinada,
presencia de hemangioma plano en el tercio medio-
inferior de la frente. Sin hipertelorismo ocular, pero
con microftalmia bilateral, ausencia de cejas en el
tercio interno, y estrabismo divergente. Pabellones
auriculares de implantacién baja y rotados; nariz
hipopléasica con dorso nasal amplio y muesca en
cada ala nasal; filtrum borrado, arco de Cupido poco
definido, paladar alto y arqueado, labios finos y mi-
crognatia (Figura 2B).

El térax era estrecho en el didmetro anteropos-
terior; se auscultaron ruidos cardiacos ritmicos en
hemitérax derecho, con ausencia de soplos. En las
bolsas escrotales no se palparon ambos testiculos. En
las extremidades superiores se confirmé polidactilia,
observando tendencia a la flexion de los dedos y camp-
todactilia cubital bilateral, con defectos en los pliegues
de flexién; ademas de pliegue palmar transverso inico
bilateral (Figura 2C). Las ufias en las manos eran es-
trechas e hiperconvexas; habia prominencia posterior
del taléon en ambas extremidades inferiores (pie en me-
cedora). Un ultrasonido abdominal mostré hipoplasia
renal unilateral derecha.

En la evaluacién del neurodesarrollo, de acuerdo
con la escala de conducta adaptativa de Vineland,
se considerd que correspondia a un nifio de 18 meses
de edad, con sus habilidades motoras y expresiéon de
lenguaje gravemente afectadas.
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Figura 1:

A) La radiografia de torax anteroposterior
evidencia el vértice cardiaco orientado
hacia la derecha del térax (dextrocardia)
en el paciente con trisomia 13 completa.
B) Radiografia lateral de térax.

De acuerdo con hallazgos clinicos y de imagen se
procedié al estudio citogenético convencional, y median-
te cultivo de linfocitos sanguineos con técnica de bandas
GTG y el conteo de 120 metafases, se determiné un
cariotipo de sexo masculino con trisomia del cromosoma
13 en variedad linea completa: 47, XY +13 (Figura 3A).
El cariotipo de sus padres fue normal. La hibridacion in

Figura 2:

A) Créneo con zona cicatrizal alopécica
de 20 x 20 mm, localizada en la zona
parietooccipital del cuero cabelludo.

B) Facie con ausencia de labio leporino
y hemangioma plano en el tercio medio-
inferior de la frente.

C) Manos con polidactilia postaxial.

situ con fluorescencia (FISH) se llev6 a cabo en metafases
de linfocitos sanguineos, para el cromosoma 13 utili-
zando el kit de sondas de ADN comerciales Aneuvision:
las sondas LSI (locus specific identification) fueron 13
(region 13q14.2) marcadas con fluorocromo Spectrum-
Green y para el 21 (regién 21¢22.13) estuvo marcada
con fluorocromo SpectrumOrange. Las imagenes con
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los cromosomas marcados fueron capturadas usando
un microscopio Zeiss Axio Scope.Al (Figura 3B). En
estudio citogenético de una muestra de piel se corro-
boré la férmula cromosémica de la sangre periférica,
descartando mosaicismo.

DISCUSION

Con el propésito de comparar el caso que presentamos
con lo previamente reportado en la literatura, se elabo-
ré la Tabla 1, en la cual incluimos 13 pacientes. Como
se puede observar, en 12 casos se describe la triada
clinica clésica; el labio o paladar hendido en un caso
(8.3%) y la polidactilia de manos y pies en seis casos.
Los hallazgos craneofaciales involucran la aplasia cutis
o defectos en el cuero cabelludo, con mayor frecuencia
se ubica en el 4pice de la cabeza (16.6%), también
esté el orificio nasal inico y las muescas en cada ala
nasal como hallazgos poco usuales, similar a nuestro
caso. 1219 Entre otros defectos faciales se describe fre-
cuentemente que las orejas tienen implantacién baja;
ademas, se han reportado algunos casos con presencia
de mamelones o fositas preauriculares.

Otro hallazgo clinico es la microcefalia que esta
presente en mas de 80% de los casos, que se asocia con
el retraso en el neurodesarrollo. La cual es tan grave
que un gran numero no logran independencia en la
ejecucion de actividades basicas como la higiene y ali-
mentacion, por lo que requieren cuidado permanente.

Un defecto que destacar, que estuvo presente en
nuestro caso, pero es poco frecuente, es la dextrocardia,

Figura 3:
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cromosoma 13 (flechas).
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la cual se ha descrito previamente en dos publicacio-
nes.2%2! Uno de ellos corresponde a la paciente con
mayor tiempo de supervivencia reportada, una mujer
afroamericana de 32 afios, mientras el otro también es
una mujer de 19 afos. Sefialamos que se han descrito
diferentes defectos cardiacos congénitos, en mas de
70% de los pacientes.?13:22:23

A nivel de genitales, también se han descrito al-
teraciones, las cuales son més frecuentes en varones,
e incluyen principalmente a la criptorquidia, lo cual
se presenté en nuestro paciente. En mujeres existe el
reporte de un caso con ttero didelfo.?*

Con respecto a las malformaciones en extremidades,
la polidactilia es considerada un hallazgo cardinal.?
Pero también se han descrito, otras menos frecuentes
como la camptodactilia, pliegue palmar transverso
Unico bilateral y la hipoplasia parcial de las ufias en
las manos y pies. Esto Gltimo concuerda con el caso del
presente reporte. La ectrodactilia se ha reportado en un
caso, el cual presentd una bidactilia en la mano derecha
y oligodactilia con hendidura en la mano izquierda.?

Entre las anormalidades en piel se ha mencionado a
los hemangiomas capilares, localizados principalmente
en craneo y cara. En nuestro paciente se detectd aplasia
cutis, que ya se ha descrito previamente.?”

Por ultimo, queremos destacar tres puntos adiciona-
les que se muestran también en la 7Tabla 1; el primero
es que la mayoria son mujeres (n = 9), el segundo es
que tienen cuadros recurrentes de infecciones urina-
rias y respiratorias, y el tercero es que tuvieron una
supervivencia mayor a un afo de edad.?%??
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