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Datos Epidemiologicos

@) O
476 276
Nacidos muertos Embarazos

Presencia de anomalias En mujeres mayores de 35 afos
cromosomicas

507
Abortos

En primer trimestre por
cromosomopatias
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Anomalias Numericas

Alteraciones numeéricas

Por exceso o defecto de cromosomas completos

Euploidias

Multiplos exactos del numero haploide

Aneuploidias

Numero no exacto del complemento haploide
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No Disyuncion Meiotica

NO DISYUNCION EN LA PRIMERA DIVISION MEIOTICA NO DISYUNCION EN LA SEGUNDA DIVISION MEIOTICA
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Trisomias Autosomicas

Las tres trisomias autosdmicas mas relevantes clinicamente, ordenadas segun su frecuencia y severidad:

Trisomia 21 (Sindrome de Trisomia 18 (Sindrome de Trisomia 13 (Sindrome de
Down) Edwards) Patau)
Mas frecuente (1° en frecuencia) Segunda mas frecuente Menos frecuente (3° en frecuencia)
Menor severidad (3° en severidad) Severidad intermedia Mayor severidad (1° en severidad)
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Trisomia 13 (Sindrome de
Patau)

Trisomia 13 Universal Traslocacion 13q14
75% de los casos 20% de los casos
Mosaico 47,XX+13/46,XX

5% de los casos, fenotipo no letal
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47, XX +13



Epidemiologia

< Incidencia
1 de cada 12.000 nacimientos vivos

= Abortos

1% de abortos espontaneos

QP Sobrevida
95% No sobreviven el primer ano
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Caracteristicas Clinicas

| Craneanas || Faciales || Extremidades
Holoprosencefalia, microcefalia, Ciclopia, microftalmia, Polidactilia postaxial
, aplasia cutis proboscide, cebocefalia, fisura

medial
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Caracteristicas Clinicas

. Cardiopatia . | Defectos de pared [ Malformaciones
Congeénita abdominal Renales
Tetralogia de Fallot, Onfalocele Rinon poliquistico, agenesia
Trasposicion de grandes renal
Vasos
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Tamizacion Trisomia 13

o Riesgo por edad materna

A priori1 en 5000 por encima de los 35 anosy 1.en
1500 a los 40 anos

& Marcadores bioquimicos en sangre
materna

PAPP-A (Proteina plasmatica asociada al embarazo):
Bajos

b-HCG: Muy bajos

X DNA Fetal en sangre materna
Sensibilidad >91%
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Diagnostico Prenatal de
Trisomia 13

Marcadores ecograficos de aneuploidia

Primer Trimestre (11-14 semanas)
Aumento de la translucencia nucal (>3.5 mm)
Alteraciones en el ductus venoso

Taquicardia fetal

Segundo Trimestre (18 - 22 semanas)
Holoprosencefalia

Ciclopia o hipotelorismo

Labio y paladar hendido medio

Microcefalia

Defectos cardiacos graves

Polidactilia postaxial (dedos extras en manos o pies)
Rinones poliquisticos

Onfalocele

Dra. Natalia Garcia Restrepo-@dra.nataliagarciagenetica




Diagnostico Prenatal de
Trisomia 13

7Y Amniocentesis
15-20 semanas

) Vellosidades Coridnicas
10-14 semanas

& Cariotipo Bandeo G en Liquido Amnioético
X Hibridacion in situ con fluorescencia
Sondas 13,18,21. XY
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Cuidados Paliativos Soporte Vital Basico al Adecuacioén del Esfuerzo
Perinatales/Neonatales Nacimiento Terapéutico



Asesoria Geneética

Trisomia Universal Prondstico

Generalmente se presenta como trisomia El promedio de vida en los que sobreviven es
universal en todos los tejidos de 7 dias (maximo 6 meses)

Riesgo de Recurrencia Mosaicismo

Es menor al 1% en casos de no disyuncion ELl mosaicismo evidencia un fenotipo no letal
Si es secundaria a una traslocacion aumenta pero con morbilidad aumentada

al 5% con 20% de abortos espontaneos



Trisomia 18 (Sindrome de Edwards)

ﬁ? Trisomia 18 Universal Z Traslocacion oll. Frecuencia

95-96% de los casos 4% de los casos 1 en 6.000-13.000 nacidos
VIVOS



47, XY + 18



Epidemiologia
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Caracteristicas Clinicas

Crecimiento

Retraso pre/postnatal, é
nacimiento postermino

Extremidades @

Mano trisomica, dedos
sobrecruzados, artrogriposis

Neurologico

Hipotonia inicial que
evoluciona a hipertonia

Craneofacial

Microcefalia, occipucio
prominente, orejas
displasicas



Otras caracteristicas clinicas

%)

Anomalias renales Cardiopatia congenita  Esternon corto Pie en mecedora



























Tamizacion Trisomia 18

o Riesgo por edad materna

A priori1 en 1000 por encima de los 35 anosy 1 en 300 a
los 40 anos

& Marcadores bioquimicos en sangre materna

PAPP-A (Proteina plasmatica asociada al embarazo)
b-HCG
Bajos

=X DNA Fetal en sangre materna
Sensibilidad >99%
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Diagnostico Prenatal de
Trisomia 18

Marcadores ecograficos de aneuploidia

Primer Trimestre (11-14 semanas)
Aumento de la translucencia nucal (>3.5 mm)

Hueso nasal corto
Alteraciones en ductus venoso
Bradicardia ( <110 [pm)

Segundo Trimestre (18 - 22 semanas)

Retraso del crecimiento intrauterino (RCIU)

Micrognatia

Manos en posicion anomala (dedos superpuestos, atrogriposis)
Defectos cardiacos congenitos (CIV, CIA, ductus arterioso persistente)
Pie equinovaro

Quistes coroideos bilaterales en ventriculos cerebrales
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Diagnostico Prenatal de
Trisomia 13

7Y Amniocentesis
15-20 semanas

) Vellosidades Coridnicas
10-14 semanas

& Cariotipo Bandeo G en Liquido Amnioético
X Hibridacion in situ con fluorescencia
Sondas 13,18,21. XY
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Cuidados Paliativos Cuidados Paliativos Adecuacion del Esfuerzo
Perinatales/Neonatales Pediatricos-Condicion Terapéutico
amenazante para la vida



Asesoria Genetica

Trisomia Universal Pronostico

Generalmente se presenta como trisomia Mortalidad del 95 7% en el primer ano

universal en todos los tejidos Los que sobreviven (5%) pueden hacerlo

hasta los 2 anos

Riesgo de Recurrencia
Es menor al 1% en casos de no disyuncion
Si es secundaria a una traslocacion aumenta al 5% con 20% de abortos espontaneos
Se debe tener en cuenta la edad materna



