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" En 1960 se describié por vez primera, por
Edwards et al, Patau ¢t al, Smith et al, la pre-
sencia de un trisomia para el cromosoma 18,
acompafiada de un cuadro clinico especifico.

Revisionas posteriores han mostrade una

frecuencia de mas o menos 0.3 por mil naci-

mientos vivos, con preponderancia de 3 a 1 pa-
ra el sexo femenino, debido & una mayor mor-
talidad pre y peri-natal para los varones,

En la literatura se describen cerca de 130
anormalidades diversas, que se dividen segin
su frecuencia (Tabla 1).

Describimos un paciente peruano cuyo
diagnoéstico clinico de trisomia 18 o Sindrome
de BEdwards fue certificado por el estudio cro-
mosdmico. {*})

Historia Clinica: Recién nacido de 42 se-
manas; peso 1700 g., polihidramnios, madre
afiosa, gran multipara. Llama la atencién la
facie del paciente con microftalmia, retrogna-
tia ¥ micrognatia, implantacién baja de orejas,

{1 Observacidn realizade en el Hospital Docente “Ca-
yetano Heredia'. Lima,

Caso Clinico

paladay ojival, cuello corto v oceiput prominen-
te. Manos en flexura tipica, con linea simia-
na bilateral. Genifales masculinos. Piernas en
flexién, talén en mecedora y retroflexion del
ortejo mayor. Soplo cardiaco de probable CIV.

Fallece a los 8 dias de nacido. En la ne-
cropsia se encontré ademas de lo descrito, car-
diomegalia, CIV, hipoplasia vesicular, diver-
ticulo de Meckel, v doble uréter y pelvis renal
derechas

El estudio eromosdmico, con pobre desa-
rrollo mitético, mostrd 47 cromosomas, con una
trisoma 18,

Después de haber encontrade esta triso-
mia, tuvimos la oportunidad de ver y hacer el
diagndsticc clinico de dos nueves casos, pero
cuyo estudio cromosémico no se pudo realizar
exifosamente,

Lo hacemos notar porgue demuestra no so-
lo la presencia del cuadro entre nosotrog sino
también su relativa frecuencia.

FIGURA 1 -~ Caso clinico zon diversas manifestaciones de ane-
malias rongénitms. :

FIGURA 2 — Estudio cromondmico que remuestrn In trivomia 18,
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Tabla I. Anomalias congénitas que se encuentran en la trisomia 18

En méis de 509

Enire 10 a 50¢;

Menos de 109

(enerales

Actividad fetal pobre, grito
débil

Un tertio prematurc o post-
maduros '
Polihidramnios; placenta pe-
quena.

Arteria umbilical dnica
Deficiencia de crecimiento
2,340 g.

Hipoplasia muscular
Deficiencia mental, hiperto-
nicidad tardia, Probable sor-

Mielinizacién pobre, hidrocé
falo, mietocele

dera.
Hidronefrosis
Renales * En herradura, doble uréfer Rifidn poliguistico
Craniofaciales

*  Qcciput prominente, didame-
tro bifrontal disminuido

*  Orejos bajas, malformadas

Boca pequeda, paladar oji-

val

Micrognatia

Fonatelas anchas, microce-
falia, epiconto
Ptosis palpebral, opacidad

corneal

Paladar o labic partido

Atresia de coanas
Coloboma de iris

Manos y Pies

*  Mano en flexura
Ausencia de pliegue en 5fo.
dedo, 3 y 4to.
Arcos en & & mas dedos
Hipoplasio de vhas

*  Ortejo mayor corto, dorsifle-
xidn.

Desviacién de mano
Linea simiana, ausencia o
hipoplasia pulgar

Pie en mecedora, eguinova-
ro sindactilia 2 y 3 ortejo

Sindactilia, ectrodactilia

Torax
*  Esternon corto
Pesones pequeios

Ancho, hipertelotismo

Pared abdominal
Hernias inguinal, umbilical,
diatasis

Pelvis

*  Pequeha, abeduccidn limita-
da
Criptorquidia en varcnes

Hipoplasia labios mayores,
Clitoris prominente

Hipospadia, bifidos:
Utero o escroto

Cardiacas
* C 1V, Ductus

Defecto aftrial
Estenosis pulmonar

Pulmones Malsegmentacién o hipopla- Otros
sias
*  Diverficulos de Mekel
Abdomen Estenosis pildrica, onfalocele.

tejidos pancredtico o esplé-
nito ectépico :

*

Encontrados en caso reportado.
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