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Sindrome de Patau atipico
con cribado prenatal de
bajo riesgo

Ezohiko patau sindromea
arrisku baxuko jaio aurreko
baheketarekin
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Servicio de Pediatrfa. Hospital Universitario
Araba

Caso CLiINICO

Presentamos el caso de una recién nacida
en nuestro hospital, con cribado prenatal de
bajo riesgo y diagnéstico postnatal de cromo-
somopatia.

Madre de 32 afios de edad, padres consan-
guineos. Antecedente de un aborto espontdneo
en el primer trimestre. Embarazo actual nor-
moevolutivo con cribado prenatal de cromo-
somopatias del primer trimestre de bajo riesgo
(T21 < 1:10.000, T13-T18 1:32237). Como tinicos
hallazgos patolégicos prenatales, la presencia
de una arteria umbilical tinica e imagen de
ventriculomegalia moderada izquierda en
la ecografia del primer trimestre. Serologias
negativas excepto rubeola inmune. Ingre-
sa en area de partos para preinduccién por
preeclampsia grave y sindrome de Hellp. Ante
empeoramiento analitico progresivo durante
la preinduccién se decide finalizar mediante
cesdrea. Nace a las 34+1 semanas, con peso
adecuado para su edad gestacional (1.714
g). Apgar 9 (primer minuto)/9 (a los 5 min).
Ingresa en la Unidad Neonatal por prematu-
ridad y bajo peso.

Ala exploracion fisica destaca un fenotipo
peculiar con frente amplia, hendidura palpe-
bral estrecha y coloboma de iris en ojo dere-
cho. Presenta 2 apéndices bajo fosas nasales y 1
apéndice preauricular. Paladar integro. Hernia
umbilical grande reductible. Sin otras altera-
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Figura 1. Imagen correspondiente a los rasgos faciales
de nuestra paciente; frente amplia, apéndices bajo fosas
nasales.
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ciones morfolégicas y buen tono y actitud.
Percentiles de peso, talla y perimetro cefalico
adecuados para su edad gestacional.

Inicialmente presenta necesidades de
soporte respiratorio con CPAP por distrés,
que puede retirarse a las 24 horas de vida.
Progresivamente, realiza episodios de bradi-
cardias y desaturaciones que precisan estimulo
y oxigenoterapia. Se realiza ecografia cerebral
que confirma el diagndstico prenatal de ven-
triculomegalia bilateral.

Ante la clinica descrita, se realiza estudio
genético mediante cariotipo en el que se objeti-
va una trisomia del cromosoma 13 compatible
con sindrome de Patau. Dado el diagndstico
y ante estabilidad clinica, es dada de alta a
domicilio a los 2 meses de vida, con pulsioxi-
metro y oxigenoterapia para los episodios de
bradicardia/desaturacién descritos. Fallece a
los 4 meses de edad por parada cardiorres-
piratoria.

La trisomia del cromosoma 13 o sindrome
de Patau es una alteracién congénita caracte-
rizada por un cromosoma 13 adicional, que
causa anomalias fisicas y neuroldgicas gra-
ves®. La incidencia se estima en 1 por cada
12.000-29.000 nacidos vivos®.

La supervivencia por encima del afio de
vida es inusual. En torno al 50% de los pacien-
tes fallecen durante el primer mes de vida y

Figura 2. Imagen correspondiente a apéndice preauri-
cular.
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a los 6 meses han fallecido el 70%. La causa
mds comun de muerte son las complicaciones
cardiopulmonares®.

Entre las anomalias mas frecuentes desta-
can las del sistema nervioso central, malfor-
maciones craneofaciales como alteraciones del
pabell6n auricular, labio y paladar hendido,
defectos cardiacos y renales y discapacidad
intelectual. También son comunes las altera-
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ciones de la visién con microftalmia y colobo-
ma de iris y la presencia de arteria umbilical
tnica®.

El cribado prenatal permite detectar tras-
tornos genéticos, defectos congénitos estruc-
turales y aneuploidias cromosémica en el feto,
como el sindrome de Patau, pero existiendo
la posibilidad de obtener falsos positivos y
negativos en el mismo®.
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