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Daø¾ì Eá�jp³�¾«¿��c¾ì

4%
Nac�j¾ì ³Āpäø¾ì

Presencia de anomalías 
cromosómicas

2%
E³baäaĨ¾ì

En mujeres mayores de 35 años

50%
Ab¾äø¾ì

En primer trimestre por 
cromosomopatías
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Aµ¾³a«�aì NĀ³qä�caì

A«øpäac�¾µpì µĀ³qä�caì
Por exceso o defecto de cromosomas completos

EĀá«¾�j�aì
Múltiplos exactos del número haploide

AµpĀá«¾�j�aì
Número no exacto del complemento haploide
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N¾ D�ìĞĀµc�¿µ Mp�¿ø�ca
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Tä�ì¾³�aì AĀø¾ì¿³�caì
Las tres trisomías autosómicas más relevantes clínicamente, ordenadas según su frecuencia y severidad:

Trisomía 21 (Síndrome de 
Down)

Máì �äpcĀpµøp (1Ĵ pµ �äpcĀpµc�a)
Mpµ¾ä ìpėpä�jaj (3Ĵ pµ ìpėpä�jaj)

Trisomía 18 (Síndrome de 
Edwards)

Sp�Āµja ³áì �äpcĀpµøp 
Spėpä�jaj �µøpä³pj�a 

Trisomía 13 (Síndrome de 
Patau)

Mpµ¾ì �äpcĀpµøp (3Ĵ pµ �äpcĀpµc�a)
MaĞ¾ä ìpėpä�jaj (1Ĵ pµ ìpėpä�jaj)
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Trisomía 13 (Sindrome de 
Patau)

Tä�ì¾³�a 13 Uµ�ėpäìa«
75% jp «¾ì caì¾ì

Täaì«¾cac�¿µ 13ã14
20% jp «¾ì caì¾ì

M¾ìa�c¾ 47,XX+13/46,XX
5% jp «¾ì caì¾ì, �pµ¾ø�á¾ µ¾ «pøa«
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47, XX +13



Epidemiología 
Iµc�jpµc�a
1 jp caja 12.000 µac�³�pµø¾ì ė�ė¾ì

Ab¾äø¾ì
1% jp ab¾äø¾ì pìá¾µøáµp¾ì 

S¾bäpė�ja
95% µ¾ ì¾bäpė�ėpµ p« áä�³pä a½¾
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Caäacøpä�ìø�caì C«�µ�caì 

Cäaµpaµaì
H¾«¾áä¾ìpµcp�a«�a, ³�cä¾cp�a«�a, 
, aá«aì�a cĀø�ì

Fac�a«pì
C�c«¾á�a, ³�cä¾�øa«³�a, 
áä¾b¿ìc�jp, cpb¾cp�a«�a, ��ìĀäa 
³pj�a«

Eĝøäp³�jajpì
P¾«�jacø�«�a á¾ìøaĝ�a«
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Caäacøpä�ìø�caì C«�µ�caì 
Caäj�¾áaø�a 
C¾µ�qµ�øa
Tpøäa«¾��a jp Fa««¾ø, 
Täaìá¾ì�c�¿µ jp �äaµjpì 
ėaì¾ì

Dp�pcø¾ì jp áaäpj 
abj¾³�µa«
Oµ�a«¾cp«p

Ma«�¾ä³ac�¾µpì 
Rpµa«pì
R�½¾µ á¾«�ãĀ�ìø�c¾, a�pµpì�a 
äpµa«
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Ta³�Ĩac�¿µ Tä�ì¾³�a 13 
R�pì�¾ á¾ä pjaj ³aøpäµa
A áä�¾ä� 1 pµ 5000 á¾ä pµc�³a jp «¾ì 35 a½¾ì Ğ 1 pµ 
1500 a «¾ì 40 a½¾ì

Maäcaj¾äpì b�¾ãĀ�³�c¾ì pµ ìaµ�äp 
³aøpäµa
PAPP-A (Pä¾øp�µa á«aì³áø�ca aì¾c�aja a« p³baäaĨ¾): 
Ba¥¾ì
b-HCG: MĀĞ ba¥¾ì

DNA Fpøa« pµ ìaµ�äp ³aøpäµa 
Spµì�b�«�jaj >91% 

Dra. Natalia García Restrepo-@dra.nataliagarciagenetica



D�a�µ¿ìø�c¾ Päpµaøa« jp 
Tä�ì¾³�a 13
Maäcaj¾äpì pc¾�äá��c¾ì jp aµpĀá«¾�j�a
Pä�³pä Tä�³pìøäp (11-14 ìp³aµaì)
AĀ³pµø¾ jp «a øäaµì«Ācpµc�a µĀca« (>3.5 ³³)
A«øpäac�¾µpì pµ p« jĀcøĀì ėpµ¾ì¾
TaãĀ�caäj�a �pøa«

Sp�Āµj¾ Tä�³pìøäp (18 - 22 ìp³aµaì)
H¾«¾áä¾ìpµcp�a«�a 
C�c«¾á�a ¾ ��á¾øp«¾ä�ì³¾
Lab�¾ Ğ áa«ajaä �pµj�j¾ ³pj�¾
M�cä¾cp�a«�a
Dp�pcø¾ì caäj�ac¾ì �äaėpì
P¾«�jacø�«�a á¾ìøaĝ�a« (jpj¾ì pĝøäaì pµ ³aµ¾ì ¾ á�pì)
R�½¾µpì á¾«�ãĀ�ìø�c¾ì
Oµ�a«¾cp«p
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D�a�µ¿ìø�c¾ Päpµaøa« jp 
Tä�ì¾³�a 13 

A³µ�¾cpµøpì�ì
15-20 semanas

Vp««¾ì�jajpì C¾ä�¿µ�caì
10-14 semanas

Caä�¾ø�á¾ Baµjp¾ G pµ L�ãĀ�j¾ A³µ�¿ø�c¾

H�bä�jac�¿µ �µ ì�øĀ c¾µ �«Ā¾äpìcpµc�a
Sondas 13,18,21,X,Y
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Manejo

CĀ�jaj¾ì Pa«�aø�ė¾ì 
Ppä�µaøa«pì/Np¾µaøa«pì

S¾á¾äøp V�øa« Báì�c¾ a« 
Nac�³�pµø¾

AjpcĀac�¿µ jp« Eì�ĀpäĨ¾ 
TpäaáqĀø�c¾



Asesoría Genética

Trisomía Universal
Generalmente se presenta como trisomía 
universal en todos los tejidos

Pronóstico
El promedio de vida en los que sobreviven es 
de 7 días (máximo 6 meses)

Riesgo de Recurrencia
Es menor al 1% en casos de no disyunción
Si es secundaria a una traslocación aumenta 
al 5% con 20% de abortos espontáneos

Mosaicismo
El mosaicismo evidencia un fenotipo no letal 
pero con morbilidad aumentada



Trisomía 18 (Síndrome de Edwards)

Trisomía 18 Universal
95-96% de los casos

Traslocación
4% de los casos

Frecuencia
1 en 6.000-13.000 nacidos 
vivos



47, XY + 18



Epidemiología 
Iµc�jpµc�a
1 jp caja 6000 a 13000 µac�³�pµø¾ì ė�ė¾ì

Ab¾äø¾ì
1% jp ab¾äø¾ì pìá¾µøáµp¾ì 

S¾bäpė�ja
95% µ¾ ì¾bäpė�ėpµ p« áä�³pä a½¾
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Características Clínicas 

Crecimiento
Retraso pre/postnatal, 
nacimiento postérmino

Neurológico
Hipotonía inicial que 
evoluciona a hipertonía

Craneofacial
Microcefalia, occipucio 
prominente, orejas 
displásicas

Extremidades
Mano trisómica, dedos 

sobrecruzados, artrogriposis



Otras características clínicas

Anomalías renales Cardiopatía congénita Esternón corto Pie en mecedora



















Ta³�Ĩac�¿µ Tä�ì¾³�a 18 
R�pì�¾ á¾ä pjaj ³aøpäµa
A áä�¾ä� 1 pµ 1000 á¾ä pµc�³a jp «¾ì 35 a½¾ì Ğ 1 pµ 300 a 
«¾ì 40 a½¾ì

Maäcaj¾äpì b�¾ãĀ�³�c¾ì pµ ìaµ�äp ³aøpäµa
PAPP-A (Pä¾øp�µa á«aì³áø�ca aì¾c�aja a« p³baäaĨ¾)
b-HCG
Ba¥¾ì

DNA Fpøa« pµ ìaµ�äp ³aøpäµa 
Spµì�b�«�jaj >99% 
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D�a�µ¿ìø�c¾ Päpµaøa« jp 
Tä�ì¾³�a 18
Maäcaj¾äpì pc¾�äá��c¾ì jp aµpĀá«¾�j�a
Pä�³pä Tä�³pìøäp (11-14 ìp³aµaì)
AĀ³pµø¾ jp «a øäaµì«Ācpµc�a µĀca« (>3.5 ³³)
HĀpì¾ µaìa« c¾äø¾
A«øpäac�¾µpì pµ jĀcøĀì ėpµ¾ì¾
Bäaj�caäj�a ( <110 «á³)

Sp�Āµj¾ Tä�³pìøäp (18 - 22 ìp³aµaì)
Rpøäaì¾ jp« cäpc�³�pµø¾ �µøäaĀøpä�µ¾ (RCIU)
M�cä¾�µaø�a
Maµ¾ì pµ á¾ì�c�¿µ aµ¿³a«a (jpj¾ì ìĀápäáĀpìø¾ì, aøä¾�ä�á¾ì�ì)
Dp�pcø¾ì caäj�ac¾ì c¾µ�qµ�ø¾ì (CIV, CIA, jĀcøĀì aäøpä�¾ì¾ ápäì�ìøpµøp)
P�p pãĀ�µ¾ėaä¾
QĀ�ìøpì c¾ä¾�jp¾ì b�«aøpäa«pì pµ ėpµøä�cĀ«¾ì cpäpbäa«pì
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D�a�µ¿ìø�c¾ Päpµaøa« jp 
Tä�ì¾³�a 13 

A³µ�¾cpµøpì�ì
15-20 semanas

Vp««¾ì�jajpì C¾ä�¿µ�caì
10-14 semanas

Caä�¾ø�á¾ Baµjp¾ G pµ L�ãĀ�j¾ A³µ�¿ø�c¾

H�bä�jac�¿µ �µ ì�øĀ c¾µ �«Ā¾äpìcpµc�a
Sondas 13,18,21,X,Y
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Manejo

CĀ�jaj¾ì Pa«�aø�ė¾ì 
Ppä�µaøa«pì/Np¾µaøa«pì

CĀ�jaj¾ì Pa«�aø�ė¾ì 
Ppj�áøä�c¾ì-C¾µj�c�¿µ 
a³pµaĨaµøp áaäa «a ė�ja

AjpcĀac�¿µ jp« Eì�ĀpäĨ¾ 
TpäaáqĀø�c¾



Asesoría Genética

Trisomía Universal
Generalmente se presenta como trisomía 
universal en todos los tejidos

Pronóstico
Mortalidad del 95 % en el primer año
Los que sobreviven (5%) pueden hacerlo 
hasta los 2 años

Riesgo de Recurrencia
Es menor al 1% en casos de no disyunción

Si es secundaria a una traslocación aumenta al 5% con 20% de abortos espontáneos
Se debe tener en cuenta la edad materna


