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RESUMEN

En este trabajo se presenta el estudio del Sindrome de Edwards, un sindrome poli mal formativo
consecuencia de una anomalia cromosomica caracterizado por un cromosoma extra (47xy), se
presenta mas en mujeres que en hombres en una relacion de 2 a 1y el 90 a 95% mueren en el
primer afio de vida. El presente caso clinico se dio en el Hospital IEES Latacunga, lactante menor,
sin antecedentes patoldgicos familiares de importancia, con un antecedente patolégico prenatal
de cisterna magna diagnosticado por ecografia a las 38 semanas de gestacion, nacido por ceséarea,
se mantiene en incubadora cerrada por presentar distress respiratorio, con CPAP de burbuja por
15 dias y sonda orogastrica por pobre succidn y en ocasiones intolerancia a la alimentacion,
permanece dependiente de oxigeno durante toda su hospitalizacion Al examen fisico actual nos
encontramos con frente pequefia occipucio prominente, retina opaca bilateral, micrognatia,
dermatoglifos anormales. Se realiza ecocardiograma en el cual se diagnostica hipertension
pulmonar, comunicacion interauricular, comunicacion interventricular, estudio citogenética
revela cariotipo normal 46 xy, por las caracteristicas fenotipicas estariamos hablando de un

sindrome de Edwards.

PLABRAS CLAVE: <SINDROME DE EDWARDS>, <LIQUIDO MECONIALZ<,
<COMUNICACION INTERAURICULAR>, <HIPERTENSION PULMONAR>,
<CARACTERISTICAS FENOTIPICAS>

Xiii



SUMMARY

This work presents the study of Edwards Syndrome, a poli bad formative syndrome consequence
of an anomaly chromosome characterized by an extra chromosome (47xy), is presented more in
women than in men in a relationship of 2 to 1 and 95% die in the first-year life. The present
clinical case was presented at the IESS Latacunga Hospital, a minor infant without significant
family medical history, with a prenatal medical history of magnetic cistern diagnosed by
ultrasound at 38 weeks of gestation, born by cesarean, is kept in incubator closed for presenting
respiratory distress, with bubble CPAP for 15 days and probe orogastric by poor suction and
sometimes intolerance to feeding, remain dependent on oxygen during all his Hospitalization. At
the current physical examination it finds a small front prominent occiput, bilateral opaque retina,
micrognathia, abnormal dermatoglyphic. An echocardiogram is performed in which pulmonary
hypertension is diagnosed, interatrial communication, interventricular communication, study
cytogenetic reveals normal Karyotype 46xy, by the characteristics phenotypical would be talking

about an Edwards syndrome.

KEYWORDS: <EDWARDS SYNDROME>, <MECONIAL LIQUID>, <TRISOMY 21>,
<PULMONARY HYPERTENSION>, <PHENOTYPIC CHARACTERISTICS>

Xiv



CAPITULO |

1. INTRODUCCION

El sindrome de Edwards lleva el nombre de John h. Edwards, quien describio6 el sindrome por
primera vez en 1960, el sindrome de Edwards es el segundo sindrome de trisomia autosémica
mas frecuente. El cromosoma adicional es a menudo materno y se produce debido a una falta de
disyuncion meiotica. Este sindrome se presenta en sus tres variantes clésica o total, parcial o

translocacion.

En 1967, karunakaran y Pai informaron primer caso de la india. La trisomia 18 incluye una
constelacion reconocible de anomalias mayores y menores, predisposicion al aumento de la
mortalidad neonatal e infantil. La prevalencia de nacidos vivos varia de 1/3600 a 1/10000, con
una estimacion general de nacidos vivos de 1/6000. La proporcion entre mujeres y hombres es

de aproximadamente 3: 1. (rpitha Chinnarappa Prakash1, 2016)

A nivel de Ecuador, en la provincia de Cotopaxi, no se no se dispone de datos sobre la incidencia

de este sindrome en la poblacion.

Dentro de las caracteristicas clinicas tenemos una gran variedad de malformaciones

mayores y menores, tales como cerebro pequefio con occipucio prominente, diametro
bifrontal estrecho, fisuras palpebrales cortas orejas malformadas, labio leporino, arco palatino
estrecho micrognatia, asi como alteraciones en el sistema nervioso central, gastrointestinal con
una gran variedad de alteraciones como hernia inguinal, umbilical y / o diafragmatica, diastasis
recti, genito urinario como criptorquidia, uréter doble, rifién ectopico, respiratorio manifestado
por el apnea y cardiovascular, siendo este Gltimo el més frecuente de este encontrandose

anomalias del tabique auricular, y ventricular. (Hill, 2019)



Podemos llegar a un diagnostico inclusive antes del nacimiento debido a la deteccion de proteinas
fetales del suero materno, ecografia, entre otras, también por los defectos fisicos caracteristicos
de este sindrome, sin embargo se puede llegar a un diagnéstico méas certero mediante el analisis

de sangre del nifio el cual nos revelara un cariotipo anormal. (Weiss, 2015)

La mayoria de nifios con sindrome de Edward por su serie de anomalias mayores y menores , su
pobre esperanza de vida reciben tratamiento médico estandar para mejorar su calidad de vida pero
no cirugia debido a que no tiene sentido realizar un cirugia mayor si falleceran dentro de poco

tiempo (WOODWARD, 2017)

1.1. Metodologia

1.1.1. Estrategia de busqueda

La busqueda sistemética de la literatura fue realizada, de forma independiente, por autores
utilizando las bases de datos Scielo, UNSW EMBROLOGY, EIl proceso incluyd busquedas
separadas con los términos "Sindrome de Edwards y Trisomia 18 ", "Sindrome de Edwards y

diagnostico " y “Sindrome de Edwards tratamiento” con una combinacion posterior de ellos .

1.1.2. Criterio de elegibilidad

Los estudios elegibles incluyeron informes de casos, estudios de casos y controles prenatales, en
los que participaron pacientes con sindrome de Edwards. Los estudios debian describir las
caracteristicas, clinicas, resultados de laboratorio y tratamiento de los pacientes para ser incluidos
en la revision sistematica. Se considerd que un paciente tiene diagndstico de sindrome de Edward

si presentaba las caracteristicas clinicas de esta afeccion.

1.1.3. Seleccion de estudios y recopilacion de datos

El procedimiento para la seleccién comenzo con la revision del titulo, excluyendo los manuscritos
sin ninguna correlacién con el objetivo del estudio. Los estudios publicados se clasificaron como

elegibles, poco claros y no elegibles, de acuerdo con su ajuste a los criterios de inclusion.



Posteriormente, los articulos marcados como elegibles o inciertos se seleccionaron para la

revision de texto completo.

1.2. Sindrome de Edward

1.2.1. Concepto

El Sindrome de Edwards, es una enfermedad cromosémica o aneuploidia, es decir la presencia
de un cromosoma adicional (cromosoma 18) por lo cual es caracteristico este sindrome,
encontrandose en sus tres variantes, clasica (trisomia completa), parcial (translocacion), o
mosaicismo cuando se presenta en ciertas células del organismo mas no en toda su poblacién en

general de células.

Una de las caracteristicas principales de este sindrome es la disminucion del crecimiento
intrauterino y después del nacimiento, masa muscular en escasa cantidad al nacimiento, cerebro
pequefio con craneo alargado por el cierre temprano de la sutura sagital, mandibula pequefia,
paladar estrecho y abovedado, térax en quilla, fisuras palpebrales estrechas, oidos de implantacion
mas bajo a lo normal, manos trisomicas, fusién de los dedos, presencia de vello excesivo en

espalda y frente, pie equino y disminucién del desarrollo mental.

El error en la cantidad de los cromosomas ocurre en la primera o segunda meiosis, obteniendo
como resultado 24 cromosomas en lugar de 23, y al combinarse con otro gameto obtendremos

un embridn que contara con 47 cromosomas en total.

Por la caracteristicas de esta enfermedad los nifios tienen un alto indice de mortalidad, con
probabilidades muy bajas de sobrevivir unas semanas o més all del afio de vida, sin embrago
aquellos casos que sobreviven mas tiempo permanecen con grave retraso mental, problemas en

su salud y en su crecimiento y por lo tanto con una muy baja calidad de vida. (Wendie1, 2014)

1.2.2. Etiopatogenia

En el ser humano encontramos 23 pares de cromosomas en cada célula de su organismo, lo que
significa 46 cromosomas en total, cuando existe una variacion en este niUmero nos estamos

refiriendo a una aneuploidia, tratindose de una trisomia 18 o sindrome de Edwards, en cuyo



fenotipo podemos encontrar tres cromosomas iguales del par 18, lo que significa una trisomia,
presentando asi 47 cromosomas en total (Wendiel, 2014)

Varios estudios nos revelan que este sindrome se puede presentar de tres formas:

v' -Trisomia 18 clasica: También llamada trisomia total en la cual encontramos tres copias
completas del cromososma 18 exactas en cada célula del organismo, representando un
96% de todos los casos.

v' -Trisomia 18 parcial: en esta variante de trisomia 18 podemos encontrar un par de
cromososmas 18 y una parte de otro cromosoma 18 adicional representando el 2% de
todos los casos.

v" Mosaicismo: El mosaicismo nos indica que la trisomia no se encuentra en la totalidad de
las células del organismo, estando presente solo en cierta partes del organismo es decir
nos encontrariamos con dos 0 mas poblaciones celulares provenientes de un mismo cigoto
y se produce en un 3% de la totalidad de los casos y al igual que la trisomia total se daria

por una no disyuncion en la meiosis. (Wendiel, 2014)

La fisiopatologia que se produce en la mayor parte de la trisomias, es debida a la falta de
separacion de cromosomas homologos o cromatides hermanas que se produce durante la
gametogénesis, con el correspondiente defecto de la separacion de los cromosomas, mismo
defecto que ocurre durante la meiosis i o ii respectivamente dando lugar a gametos aneuploides,
en caso de que se llegue a fecundar un ovulo por un espermatozoide normal el cigoto presentara

un namero aneuploide de cromosomas es decir tres pares de cromosomas 18 (Wendiel, 2014)

Cuando el error se da por una falta de segregacion, obtenemos gametos aneuploides, lo que
significa, que obtendremos diferente nimero de cromosomas a los 23 normales que corresponde
a un grupo haploide de cromosomas. El brazo largo del cromosoma 18 principalmente las zonas

18qg12-21 que se duplican serian de causar los signos y sintomas de esta enfermedad. (Wendiel,
2014)



1.2.3. Caracteristicas clinicas

1.2.3.1. Caracteristicas Dismorficas

Microcefalia con occipucio prominente, diametro bifrontal estrecho, fisuras palpebrales cortas

orejas malformadas, labio leporino, arco palatino estrecho micrognatia. (Hill, 2019)

Cuello palmeado, esterndn corto, pezones muy separados, pelvis pequefia, dislocacion congénita
de las caderas, abduccién limitada de cadera, focomelia, pie de balancin o equinovaro, dedos
cortos en flexion dorsal, deformidad por flexion fija de los dedos (superposicién de los dedos
segundo y quinto sobre los dedos tercero y cuarto), patrén de arco simple de los dedos y dedos
del pie, hipoplasia de las ufias, solo pliegue del quinto dedo o todos los dedos (ausencia de

pliegues de flexion interfalangica), pliegue de simio (Hill, 2019)

1.2.3.2. Malformaciones de 6rganos

Sistema nervioso central: retraso mental severo, hipotonia -hipertonia, defectos del tubo neural,

pobre succion y llanto débil, anomalias oculares (Hill, 2019)

Respiratorio: apnea

Cardiovascular: son los méas frecuentes se presentan en mas del 75% encontramos defectos
mayores como: defecto del tabique auricular, defecto del tabique ventricular y menores como
transposicion, tetralogia de fallot, coartacion, arteria coronaria andmala, dextrocardia, arteria

subclavia aberrante, arteriosclerosis, valvulas aorticas y / o pulmonares bicuspides. (Hill, 2019)

Gastrointestinal: menos frecuentes se presentan de un 5 a un 25%, hernia inguinal, umbilical y /

o diafragmatica, diastasis recti, pAncreas heterotopico, malrotacion, fistula traqueo esofagica. (Hill,
2019)



Genitourinario: mas frecuentes se presentan de un 25% a 75% dentro de las anomalias del sistema
tenemos criptorquidia, uréter doble, rifion ectdpico, rifibn en herradura, hidronefrosis, rifion

poliquistico. (Hill, 2019)

1.2.4. Diagnostico del sindrome de Edward

Un diagnostico del sindrome de Edward puede ser alcanzado por las anomalias fisicas que son
caracteristicas del sindrome. Un examen fisico del bebé puede mostrar patrones de huellas
dactilares de tipo arqueado, por ejemplo, mientras que las radiografias pueden mostrar un esternon
mas corto. Se puede llegar a un diagnostico mas definitivo mediante el "cariotipo”, que consiste

en tomar una muestra de la sangre del bebé para examinar sus cromosomas. (Weiss, 2015)

El sindrome de Edward es algo que puede detectarse antes del nacimiento del nifio. Las pruebas
potenciales incluyen el andlisis o la deteccion de proteinas alfa-fetales del suero materno, la
amniocentesis, la ecografia y el muestreo de vellosidades cori6nicas. Una mujer que esta
embarazada de un nifio con sindrome de Edward puede tener un Utero extraordinariamente grande
durante el embarazo debido a la presencia de liquido amniético adicional. Se puede observar una

placenta inusualmente pequefia durante el nacimiento del nifio. (Weiss, 2015)

Se observé que un recién nacido de padres consanguineos (primo primo) tenia un defecto cardiaco
congénito complejo y anomalias menores sugestivas de trisomia 18. Los cariotipos de linfocitos
de la sangre y fibroblastos de la piel eran normales. Muri6 en el periodo neonatal de
complicaciones postoperatorias. En la hibridacion in situ con fluorescencia de interfase (fish)
utilizando muestras de autopsia, un namero significativo de células en el higado (17%) fueron
trisdémicas para el cromosoma 18, en comparacion con el tejido hepatico de control normal. En
nuestra opinion, este aparente mosaicismo para la trisomia 18 en el higado del paciente puede ser

esporadico, aunque enfoca la cuestion del posible mosaicismo especifico de tejido / rgano.



1.3. Tratamiento

Apoyo y pronostico pobre, este sindrome presenta una alta tasa de mortalidad representando el
60% en los primeros siete dias de vida, 95% en los primeros 12 meses. Dentro de las principales
causas de muerte nos encontramos con malformaciones congeénitas del corazén, a nivel pulmonar
tenemos el apnea, neumonias y como consecuencia de la hipertension pulmonar, para lo cual se

recomienda un estudio genético para aquellos padres con riesgo aumentado.

Las principales causas de fallecimiento suelen ser cardiopatias congénitas, apneas y neumonias o
complicaciones secundarias a hipertension pulmonar se desconoce la prevencion primaria. Se

recomienda asesoria genética a los padres con riesgo aumentado. (Caballerol, 2015)

Los recién nacidos con trisomia 13 o 18 pueden beneficiarse de una cirugia cardiaca, los bebés
con trastornos genéticos, la trisomia 18 tienen mas probabilidades de sobrevivir si se someten a
una cirugia cardiaca, segun un estudio de investigadores de Stanford y la Universidad de
Arkansas. (WOODWARD, 2017)

Algunos clinicos argumentan que las intervenciones, especialmente los procedimientos cardiacos,

son indtiles, en parte debido a la extrapolacion de las estadisticas de mortalidad temprana.
(Katherine E. Nelson, y otros, 2016)

Debido a la corta esperanza de vida de estos bebés, sus afecciones cardiacas a menudo se tratan
con atencién médica estandar (medicamentos para la presién arterial, ventiladores y liquidos
intravenosos) pero no con cirugia. Muchos hospitales rara vez dan a los padres la opcién de cirugia
para su hijo. "la idea ha sido que no tiene sentido realizar una cirugia mayor del corazon si la
muerte del paciente dentro de unos pocos meses es casi una certeza", dijo Thomas Collins, md,

profesor clinico asociado de cardiologia pediatrica en Stanford. (WOODWARD, 2017)



Usando datos recopilados de 44 hospitales infantiles en los estados unidos entre 2004 y 2015, los
investigadores informaron resultados para casi 1,600 pacientes, el estudio mas grande en la
historia de bebés con trisomia 13, también conocido como sindrome de Patau, o trisomia 18,

también conocido como sindrome de Edwards. (WOODWARD, 2017)

Los investigadores encontraron que la cirugia cardiaca aumenté la supervivencia y el alta
hospitalaria en promedio del 33 por ciento a aproximadamente el 67 por ciento para estos
pacientes, y que este beneficio durd hasta dos afios de seguimiento. "cuando analizamos las curvas
de supervivencia, los datos hablaron por si mismos", especialmente para la trisomia 18, la

cantidad de bebés que sobreviven més del doble después de la cirugia. (WOODWARD, 2017)

Clinicamente, los sobrevivientes a mas largo plazo con trisomia 18 se describen como socialmente
interactivos con significativos retrasos motores y cognitivos (por ejemplo, verbalizar unos pocos
palabras). La falta de informacion sobre la supervivencia a largo plazo complica la toma de
decisiones clinicas. Anomalias que requieren intervencién incluyen defectos del tabique cardiaco,

relacionadas con la alimentacion (p. €j., nissen fundoplicatura). (Katherine E. Nelson, y otros, 2016)

En Ontario, 254 nifios con trisomia 18 nacieron vivos entre 1991 y 2012. Los nifios con trisomia
18 se observaron de 0 a mas de 7000 dias, en comparacién con la poblacion general de recién
nacidos de Ontario, los bebés con trisomia 18 (peso medio al nacer de 1,8 kg), tuvieron un menor
peso al nacer, y los bebés con trisomia 18 fueron mas propensos a ser mujeres 157 [61,8%], los
tiempos de supervivencia fueron de 9 dias para la trisomia 18. La supervivencia a un afio fue de

12,6% y a 10 afios 9,8%. (Katherine E. Nelson, y otros, 2016)

El periodo de estudio 35 nifios (13.8%) con trisomia 18 se sometid a cirugias, que van desde
miringotomia hasta reparacién cardiaca compleja. La mediana de edad en la primera cirugia para
la trisomia 18, fue 205.5 dias. Las curvas de kaplan-meier mostraron una supervivencia de 1 afio
después de la primera cirugia del 68,6% para la trisomia 18. La supervivencia probablemente

refleja tanto la seleccién cuidadosa del paciente como el beneficio del procedimiento. (Katherine E.
Nelson, y otros, 2016)



CAPITULO 11

2. PROCEDIMIENTO METODOLOGICO

2.1. Anamnesis

wxwwkkriik INFORMACION DEL PACIENTE**
Nombre: PSAJ

Sexo: Masculino

Edad: 24 horas

Direccion: Muyiquindil chanachalo

Fuente de informacion: Directa- madre

**DATOS DE LA MADRE**

36 afios de edad,

Estado civil: casada.

Instruccion: Primaria completa
Ocupacién: Cortadora de brécoli
Lateralidad: Diestra.

Grupo sanguineo: ORh+
Antecedentes personales: Ninguno de importancia
Antecedentes quirurgicos: no refiere
Antecedentes familiares: no refiere
Antecedentes Gineco-Obstetricos:

G:03 A:01 P01 Ci1 HV:01 HM:1



G1: hace 20 afios, parto normal
G2: hace 10 afios aborto desconoce la cusa
G3: gasta actual
Edad gestacional por FUM confiable: 39,5 semanas
Controles prenatales: 07 ecos: 3
Si recibié FE, Ac. folico durante el periodo gestacional
Examenes de rutina:
Sifilis, toxoplasmosis, otras infecciones, rubeola, citomegalovirus y herpes simple: negativo
VDRL.: negativo
Virus de la inmuno deficiencia humana: negativo
Complicaciones en el embarazo: no
Niega el consumo habitual de: alcohol, tabaco o drogas durante la gestacion.
**DATOS DEL PADRE**
Sr. Plasencia Guamani Segundo Gabriel de 40 afios de edad, nacido
Estado civil: casado
Religion: catélico
Instruccion: primaria completa
Ocupacion: chofer, tipo de sangre: o positivo
Antecedentes personales: no refiere
Antecedentes quirdrgicos: no refiere
Antecedentes familiares: no refiere
Fecha de nacimiento: 14 de julio de 2018 hora nacimiento: 17:43

Se obtiene por cesarea por presentar cisterna magna amplia, a recién nacido de sexo masculino

producto de tercera gesta, mas liquido amni6tico meconial pesado, con un apgar de 3 por

presentar:
Fc <100 Ipm =1

Sin esfuerzo respiratorio = 0

10



Flacido=0
Acrocianosis = 1

Mueca al estimulo con sonda =1

Por lo que se procede a aspirar secreciones a realizar estimulacion vigorosa y oxigeno a presion
positiva, en vista de descenso de frecuencia cardiaca se administra masaje cardiaco, se continla
con ventilacion y masaje con lo que mejora frecuencia cardiaca lograndose automatismo
respiratorio a los 7 minutos, con apgar 3-5-8.

Antropometria al nacimiento:

Peso: 2330 gramos

Talla: 47 cm

Perimetro braquial: 9,5 cm

Perimetro toracico: 29 cm

Perimetro cefélico: 33 cm

Perimetro abdominal: 30 cm

Frecuencia cardiaca: 157 latidos por minuto
Frecuencia respiratoria: 54 respiraciones por minuto
Saturacion inicial: 90 % a5 litros
Temperatura axilar: 36,9 ° grados

Edad gestacional por Fum: 39,5 semanas
Edad gestacional por capurro: 39 semanas
Apagar:
3 al minuto
5 a los 5 minutos

8 a los 10 minutos
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2.2. Examen fisico al nacimiento

A los 30 minutos

Recién nacido activo, reactivo, llanto débil piel normal, elastica, hidratado, levemente

descamativa

Cabeza: frente pequefia hacia atrés, occipucio prominente, fontanelas normo tensas de tamafio

adecuado.

Ojos: impresiona opacidad de camara anterior

Orejas: tamafio y forma normal, implantacion normal.

Pabelldn auricular incurvado en todo el borde superior

Nariz: fosas nasales permeables.

Boca: mucosas orales humedas rosadas paladar integro.

Cuello: tamafio acorde no adenopatias sostén de 8 grados, claviculas integras

Térax: simétrico, expansibilidad disminuida

Movimientos toraco abdominales........: 0

Tiraje intercostal....................: 2

Retraccion xifoidea..................; 1

Aleteo nasal...........ccceeevenes 0

Quejido espiratorio.................. 2
Total........c.ceeveevvevennnns 5/10 en la escala de Silverman

Glandula mamaria mas o menos de 7 mm.

Corazén: ruidos cardiacos ritmicos no se evidencian soplos,

Pulmones: murmullo vesicular aparentemente conservado, presencia de crepitante
Abdomen: simétrico, no viscero megalias, cordon umbilical 2 arterias 1 vena

Region inguino genital: genitales externos masculinos, testiculos no se palpan en escroto, ano

permeable.
Extremidades: simétricas fuerza y tono muscular normal,

Columna: sin patologia aparente
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Neuroldgico: no se valora por condicién de recién nacido

Escala de riesgo de caida de Macdems: 2 - medio

2.3 Exadmenes de control al nacimiento del recién nacido

GRUPO SANGUINEO...................O.

FACTOR RH........................ POSITIVO
V.D.RL......c.ccccee...... NO REACT IV
HIV 1+2.........cceeeeee.... . NO REACT IV

LEUCOCITOS.............ceeeee: 29.300
HEMATOCRITO..................: 53.10
HEMOGLOBINA................... 16.80
MONOCITOS...........cceueee.n 470
EOSINOFILOS....................... 1.80
LINFOCITOS.........c.cvivveeenn 2 99.50
NEUTROFILOS........................ 31.30
BASOFILOS............cccee.e....n 2.70
GLOBULOS ROJOS............: 4.57
MCV.. ! 116
MCH. ..o 36.9
MCHC. ...l 31.7
MPV ..ol 8.0
PLAQUETAS..........cceee.n 170

Andlisis: volumen corpuscular medio se puede observar una macrocitosis
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QUIMICA SANGUINEA

GLUCOSA.........covveien.: 89.30
NITROGENO UREICO (BUN)..........: 14.3
CREATININA. ... 0.61

AST (SGOT).ovoerrrrnrrnns 55
ALT (SGPT).cooormernrnnns 14
CPK.ocerreeeereeeeeereee: 1008
CK-MB......oroomrrnrerrrecc] 97.20
(T3 P 92

Andlisis: CPK elevada mayora 712y y GGT MYOR A 80.0

2.4 Impresion diagnostica

- Recién nacido a término completo

- Peso bajo al nacimiento

- Restriccién de crecimiento intrauterino asimétrico
- Sindrome de aspiracion meconial

- Descartar catarata congénita

- Sindrome polimalformativo

2.5 Hospitalizacion y seguimiento
Paciente de cuidado, con antecedente de depresion sostenida que requiri6 maniobras de

reanimacion con apoyo de oxigeno a presion positiva y masaje cardiaco y apoyo de liquidos

intravenosos y oxigeno por cpap con peep de 4 litros a burbujeo, saturando adecuadamente con
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score de silverman 3/10 alas 24 horas presenta examenes de laboratorio de control compatibles
con asfixia con ast y cpk elevadas, en el Gltimo control gasometria luego de apoyo con cpap nasal
de burbuja muestra mejoria ph a mejorado, el nifio permanece muy labil al manejo, presento
movimientos clénicos sutiles de extremidades superiores, sin embargo posteriormente a las 2
horas se generaliza 'y se acompafia de chupeteo con leve acrocianosis, ademas con hipotonia
moderada catalogada al momento como enfermedad hipoxico-isquemica por lo cual es necesario

el uso de anticonvulsivante tipo fenobarbital.

Se realiza interconsulta a neurocirugia a sus 10 dias de vida el mismo que indica que clinicamente
el recién nacido no tiene signos de hipertension endocraneana a juzgar por el perimetro cefalico

y el estado de la fontanela.

Paciente de 15 dias de vida se realiza valoracién por el servicio de cardiologia a descartar una
hipertension pulmonar, en la valoracion, no se encuentra ruidos sobreafiadidos en pulmones,
ruidos cardiacos de buen tono no se encontraron soplos, en radiografia de térax se encuentra
silueta cardiaca conservada indice cardio toracico de 0,58 no encontrandose suficientes elementos
para pensar en hipertension pulmonar se mantiene conducta expectante, presenta crisis
convulsivas por condicion estable es trasladado cuna radiante con sonda oro gastrica para

alimentacion y tratamiento anticonvulsivante.

Paciente a sus 17 dias de vida permanece labil dependiente de oxigeno a 2 litros, se alimenta
por sonda oro gastrica No realiza esfuerzo de succion, no ha presentado nuevos episodios
convulsivos excretas presentes hipo activo, poco reactivo al manejo y ciandtico, con llanto débil

se intenta destete de oxigeno sin embargo presenta acrocianosis y taquipnea.

Recién nacido de 24 dias de vida acude acompafiado de personal médico del hospital y madre a
cita para realizacion de ecocardiografia en casa de salud de tercer nivel en Quito, por el cardiélogo

pediatra el mismo que nos informa que tiene el siguiente Diagnostico.

* Situs, solcitus, levocardia,
* Relacion anatdmica normal
* Tamafio y espesor de cAmaras adecuadas

* Normo funcidn de ventriculo izquierdo
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* Presion pulmonar 23mmgg con oxigeno
* Presion pulmonar de 32 mm sin oxigeno

* CIA.

A sus 25 dias de vida es valorado por el servicio de oftalmologia donde realizan examen con
oftalmoscopio directo y se evidencia opacidad de cornea derecha dilatacion de pupila derecha
en midriasis areflectiva, la pupila izquierda en midriasis arreflectica, activa a la luz con retina

inmadura. Indica lubricante ocular una gota cada 4 horas y oclusion.

Lactante menor de 30 dias que presenta movimientos tonico clonicos generalizados por
aproximadamente 5 minutos posterior a los cuales se acompafa de espasticidad de miembros
superiores e inferiores por lo que se decide reimpregnar con fenobarbital y exdmenes de control
los mismos que reportan anemia aguda sin descompensacion por lo que se decide transfundir

paquete globular.

Lactante menor de 1 mes y 5 dias es trasladado al servicio de pediatria desde el servicio de

neonatologia donde se encontraba hospitalizado debido a que se trata ya de un lactante.

Lactante menor de 1 mes y 12 dias quien realizo tres episodios convulsivos tonico clénicos, por
lo que se decidié administrar benzodiacepina intrarectal y se aumentar dosis de fenobarbital,
ademas de cambiar de via de administracion de medicamento por dificil canalizacién del mismo
y realizar exdmenes de control el mismo que reporta anemia por lo que se indica pasar un paquete

globular.

Paciente de 1 mes 20 dias se nota menos labil al manejo ya no cianosis, en mejores condiciones

tolerando la alimentacion, se inicia la alimentacién por succion.

Lactante menor de 1 mes 22 dias de edad se realiza revaloracion por el servicio de oftalmologia
donde realiza examen biomicroscopia encontrandose cornea clara. Camara anterior formada
pupila en midriasis hiporeflectica. Cristalino transparente. Fondo de ojo ambos ojos, medios
claros. Retina aplicada. Papila con palidez. No linea de demarcacion. Se indica interconsulta a

oftalmologia pediatrica. Al siguiente dia es valorado por rehabilitacion fisica recién nacido se
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alimenta por sonda nasogéstrica, no realiza esfuerzo de succidén, poco reactivo al manejo, llanto

débil, acrosianotico a la manipulacion por lo cual indica estimulacion temprana.

Lactante menor de 1 mes y 26 dias de edad presenta mejoria de cuadro clinico, estable
dependiente de oxigeno en menor cantidad (burbujeo), tolera de manera adecuada alimentacion
por sonda y por succién, se instruye a madre ya que se podria manejar de manera domiciliaria

en coordinacidon con médicos de medicina familiar.

A la edad de 1 mes y 28 dias se realiza valoracion por parte de neurocirugia se recibe estudio de
tac de craneo simple donde se observa quiste aracnoideo de gran volumen de fosa posterior, retro
cerebeloso que denotan efecto de masa sobre estructuras adyacentes. Por lo cual se indica
valoracion urgente por neurocirugia Il nivel. Al dia siguiente acude a interconsulta con
cardiologia pediatrica a casa de salud de tercer nivel en quito en donde cardidlogo pediatra

indica que persiste comunicacion interauricular se mantendra tratamiento indicado.

Con una edad de 2 meses y 5 dias dependiente de oxigeno a 0,25 litros, saturando 90 %, sin
presentar episodios convulsivos, tolerando la alimentacion por sonda, se capacita a la madre para

el manejo del paciente  cambios de sonda y reanimacion basica , por lo que se decide su alta.

Lactante menor de 2 meses y 11 dias se realiza valoracidn por neurocirugia en casa de salud de
tercer nivel en quito en el cual al examen fisico encuentra hipotonia generalizada, reactivo al
manejo, miembros inferiores semi flexionados. Reflejos primitivos presentes. Facies sindromica.
PC: 35cm, asimetria craneana, con patrén plagio cefalico posterior, Cresta sobre sutura coronal
derecha TAC cerebral simple (27/08/2018): Disgenesia de cuerpo calloso. Patrén de Dandy
Walker con hipoplasia cerebelosa asociada a quiste aracnoideo de fosa posterior, no se observa
efecto de masa. Por lo cual se indica valoracion por neuro pediatria 'y RMN de cerebroy

control con resultados.

Se realiz6 el primer control con pediatria, a una edad de 2 meses 16 dias con mejoria de su cuadro
clinico en relacién al alta debido a que ya no se encuentra dependiente de oxigeno, se alimenta
con leche materna por succion con demora de la misma. Se encontraba con toma fenitoina

fenobarbital una vez al dia, vitaminas hierro y furosemida.

Lactante menor de 2 meses y 25 dias es evaluado por neurologia pediatrica por presentar mega

cisterna magna ,el mismo que indica : Paciente no mira, no sonrie, reacciona a los sonidos, buena
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succion, llanto poco vigoroso no sostén cefalico, nariz aguilefia, boca en v invertida, abre las
manos, no agarra objetos, al examen neuroldgico encuentra plagiocefalia postural izquierda,
postura en semi flexion de los 4 miembros hipotonia axial, hiperreflexia con clonus, cutaneo
plantar en extension el cual indica un electro encéfalo grama, resonancia magnética de cerebro e

interconsulta a genética.

Se realiza valoracién por genética en hospital de tercer nivel (HCAM) el mismo que reporta
paciente de 3 mesesy 20 dias nace por cesarea urgente por sufrimiento fetal , no llanto inmediato
aparente liquido meconial pesado permanece 2 meses 6 dias en neonatologia al inicio muy mala

succion
Al examen fisico:

Frente pequefia hacia atrds occipucio prominente, micrografia, dermatoglifos anormales, dedos
de mano en posicién anémala hipoténico, hipo activo  impresiona como trisomia 18 solicito

cariotipo

Se realiza nueva valoracion con resultado citogenética de paciente de 4 meses, nacido en el

hospital de Latacunga residente en chanchalo, estudio citogenética revela cariotipo normal 46xy.

Diagnostico : Por las caracteristicas fenotipicas estariamos hablando de un sindrome de Edwards

like 601161, problema autosémico recesivo,

Asesoramiento genético
(1) shashi, v., golden, w. I., von kap-herr, c., wilson, w. g. constellation
of congenital abnormalities in an infant: a new syndrome or

tissue-specific mosaicism for trisomy 18? am. j. med. genet. 62: 38-41,1996.

(Se observd que un recién nacido de padres consanguineos (primo primo) tenia un defecto
cardiaco congenito complejo y anomalias menores sugestivas de trisomia 18. Los cariotipos de
linfocitos de la sangre y fibroblastos de la piel eran normales. Muri6 en el periodo neonatal de
complicaciones postoperatorias. En la hibridacion in situ con fluorescencia de interfase (FISH)
utilizando muestras de autopsia, un namero significativo de células en el higado (17%) fueron

trisémicas para el cromosoma 18, en comparacion con el tejido hepatico de control normal. Sin
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embargo, los analisis FISH de interfase de linfocitos de sangre, fibroblastos de la piel y tejido
renal fueron normales. En nuestra opinion, este aparente mosaicismo para la trisomia 18 en el
higado del paciente puede ser esporadico, aunque enfoca el tema del posible mosaicismo
especifico de tejido / 6rgano).

Lactante menor valorado por el servicio de neurocirugia de hospital de tercer nivel (HACAM) el
cual indica no demuestra incremento del perimetro cefalico de 35 cm. Al momento 5 meses, Peso
2822 gramos talla 49 cm, no sostén cefalico, se alimenta adecuadamente. RESONANCIA
MAGNETICA DE ENCEFALO: Reporta variante de Dandy Walker con hipoplasia cerebolosa,
mega cisterna magna, disgenesia de cuerpo calloso. Por parte de genética sospecha de SD.

Edward. Por nuestra parte no requiere atencién neuroquirurgica y se decide su alta.

Lactante menor de 5 meses fallece el dia 24 de diciembre del 2018 por malformacién congénita

del cerebelo, disgenesia del cuerpo calloso, edema cerebral.

2.5 Diagndsticos definitivos

o Desnutricion crénica grave

e Retraso del desarrollo psicomotriz

e Comunicacion interauricular

e Hipertensién pulmonar

e Variante de Dandy Walker con hipoplasia cerebolosa.
e Mega cisterna magna

o Disgenesia de cuerpo calloso.

e Criptorquidea

e Sindrome de Edward

2.6 Tratamiento

Lactante menor se encontraba recibiendo furosemida fenobarbital,fenitoina vitaminas a-c-d 6
gotas via oral diaria, vitamina e, hierro oral
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2.7. Examenes complementarios

2.6.1 Examenes de laboratorio

Tabla 1-2: Biometria hematica

PARAMETRG 15/07/2018  17/07/2018 2151/%72 250368 14/08/2018  14/08/2018 12& c;s{%o;g . VAL
1 dia devida 3 diade vida - 1 mesdevida 1 mesdevida A REF.
vida de vida
Leucocitos 16.40 10.7 10.60 13.1 7.20 45-10
Hematocrito 54.70 52.1 437 30.0 422 31.2 37-47
Hemoglobina 17.6 16.9 14.4 9.7 14.0 10.0 12-16
. 5.5-
Monocitos 5.1 8.7 48 42 7.7 117
Eosindfilos 2.2 5.1 23 2.9 48 2'3'
o 40.5-
Linfocitos 54.8 434 40.0 41.9 56.1 455
Neutréfilos 35.7 39.8 51.1 50.5 30.6 40 - 65
Basofilos 2.2 3.0 1.8 05 0.8 02-1
Globulos 4.73 455 3.95 2.84 3.16 4.2-
rojos 5.4
MCV 116 114 110 106 99 81-99
MCH 37.2 37.0 36.4 34.1 316
MCHC 322 32.3 32.9 322 320 32-36
7.4-
MPV 8.1 8.3 7.9 7.3 7.3 104
130-
Plaquetas 127 146 241 429 310 400

(Fuente: Laboratorio Clinico - Hospital General IESS Latacunga — Ministerio de Salud Publica)

Andlisis: En las biometrias hematicas de 1 dia, de 3 dias de vida y de 1 mes se puede evidenciar
volumen corpuscular medio mayor a 100 por lo que nota una macrocitosis ademas se puede
observar una anemia por los resultados de las biometrias hematicas realizadas al mes de vida y

13 dias posterior.
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Tabla 2-2: Perfil tiroideo

PARAMETRO 1123{257’53\1/? da 3 m2e4s/elso>/{2$ %ias \éé:;:
de vida
TSH 413 0.52 (0.4-4U1)
T3 3.73 0.69
T4 1.59 1.71 (0.8-1.9)

(Fuente: Laboratorio Clinico - Hospital General IESS Latacunga — Ministerio de Salud Publica)

Tabla 3-2: Torch. 26/07/2018 (12 dias de vida)

PRUEBA RESULTADO RANGO
Citomegalovirus IgG 141.1 -250 negativo
Citomegalovirus IgM 0.238 negativo — 0.400 positivo +=0.500
Toxoplasma 1gG -0.130 negativo menor a2.5 positivo: +3.5
Toxoplasma IgM 0.233 negativo: -0.500 positivo: +0.600
Rubeola IgG 400.6 positivo -15 positivo +35
Rubeola IgM 0.282 negativo — 0.81C positivo +1.0 IC

(Fuente: Laboratorio Clinico - Hospital General IESS Latacunga — Ministerio de Salud Publica)
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2.6.2 Reporte de exdmenes de imagenologia

ECOGRAFIA TRANSFONTANELAR: 2018/07/23 (9 dias de vida)

Parénquima cerebral sin evidencia de lesiones focales. Adecuada diferencia entre sustancia gris
y blanca. Se puede visualizar el Sistema ventricular en la linea media, el mismo que no presenta
dilataciones. Se observa cavum del septum pellucidum como variante anatdmica. Se puede

observar cuarto ventriculo sin lesiones. Cerebelo sin lesiones Se aprecia mega cisterna magna.

Ecocardiograma (23 dias de vida)

Ecocardiograma 6 de agosto del 2018 hospital IESS San Francisco Quito hallazgos: Situs solitus,
levocardia. Relacién anatémica normal. Tamafio y espesor de camaras adecuadas. Normo
funcion de ventriculo izquierdo. tapse: 1.2 doppler tisular: 8. presencia de osteum secumdum de
8 mm de longitud con flujo de izquierda a derecha. gp/gqs mayor a 1.5 a 1. Ausencia de
malformaciones congénitas y/o adquiridas. Arterias coronarias normales. Flujo de valvulas
normales. Presion pulmonar 23 mm/hg con oxigeno. Presion pulmonar 32 mmhg con oxigeno.
Pericardio norma. DIAGNOSTICO: hipertension pulmonarde 32 mm/hg que se normaliza con

oxigeno a 23 mmhg con oxigeno, comunicacién interauricular.

ECO ESCROTAL 2018/08/21 09 (1 mes 7 dias de vida)

Testiculos localizados al momento del estudio entre la bolsa escrotal y el conducto inguinal
parénquimas sin lesiones de efectos de masas flujo doppler testicular presente

liquido libre en pequefa cantidad en la periferia del testiculo derecho.

Testiculo derecho 6.1x11x5.3mm volumen 0.19cc
Testiculo izquierdo 5.1x9.8x5.7mm volumen 0.15 cc

Hallazgos sugestivos de testiculo en ascensor
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TAC DE CRANEO 2018/09/11 15 (1 mes y 28 dias de vida)

Morfologia general del crdneo normal. Estructuras Oseas visualizadas de caracteristicas
normales. Adecuada diferenciacion entre sustancia gris y blanca, sin evidencia de edema, lesiones
isquémicas, hemorrégicas o de tipo neoplésicas. Se observa prominencia de los surcos, cisuras y
circunvoluciones, en relacién a cambios por involucién cerebral El sistema ventricular infra y

supratentorial de caracteristicas normales indice de evans de 0.26.

Cerebelo y tallo cerebral sin alteraciones. Se observa mega cisterna magna.
Lo visualizado de cavidades paranasales, orbitas vy su contenido sin lesiones.
A considerar:

1. signos de involucidn cerebral.

2. mega cisterna magna.

HEMATOLOGIA

CARIOTIPO EN SANGRE PERIFERICA — GENETICA 2018/11/26 (4 MESES 12 DiA)

El estudio cromosémico con bandas gtg en cultivo de linfocitos perifericos analizada y

documentada en el sistema leica cw4000 revelo un cariotipo 46xy

DR. VICTOR HUGO ESWPIN.
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CAPITULO I

3. DISCUSION

Se present6 un caso clinico caracteristico del sindrome de Edwards, de muy dificil diagnostico,
ya que incluye una constelacion de anomalias menores y mayores, ya que presenta una
prevalencia de nacidos vivos varia de 1/3600 a 1/10000, con una estimacion general de nacidos
vivos de 1/6000

En este caso diagnosticado por las caracteristicas fenotipicas del paciente a pesar que el examen
citogenetico fue negativo, debido a que se trataria de un mosaicismo pudiendo encontrarse dos
poblaciones celulares, representando el 3 por ciento de todos los casos de sindrome de Edward

lo que lo hace mas dificil su diagnostico.

Este sindrome es poco comin en nuestro medio debido a que la mayor parte de los paciente
mueren durante los 7 primeros dias y el 95% durante los 12 primeros meses de vida, teniendo
como causa las mdaltiples malformaciones congénitas en especial del sistema nervioso,
cardiovascular y pulmonar. Muchos pacientes mueren sin un diagnostico. Siendo las principales

causas de defuncion mas comunes el apnea central y las neumonias.

Es importante recalcar que este sindrome se produce con mayor frecuencia en nifios de madres

afiosas (32 afos en adelante).

Siendo muy importante la deteccion antes del nacimiento del nifio como el analisis de proteinas
alfa fetales del suero materno la amniocentesis, la ecografia y el muestreo de velocidades

corionicas.

Y los que sobreviven més alla del primer afio de vida se trata de pacientes pertenecientes al género
femenino con una relacion de 3: 1 en relacion a los hombres, llegando a debatir la realizacion o

no de tratamiento quirdrgico en cardiopatias graves (no tiene sentido realizar una cirugia mayor
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del corazén si la muerte del paciente dentro de unos pocos meses es casi una certeza", ya que si
sobreviven se describen como socialmente interactivos con significativos retrasos motores y
cognitivos (por ejemplo, verbalizar unos pocos palabras).

A todo esto sumamos la falta de informacion sobre la supervivencia a largo plazo que complica
la toma de decisiones clinicas. La supervivencia probablemente refleja tanto la seleccién
cuidadosa del paciente como el beneficio del procedimiento.

Se recalca la importancia de un tratamiento multidiciplinario y brindar informacion adecuada y
veras a la familia del paciente ya que el sindrome de Edward no tiene cura, es importante mejorara
la calidad de vida del paciente a medida de lo que sea posible, y brindar apoyo psicoldgico a la
familia del mismo.
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CONCLUSIONES

El sindrome Edward es la segunda trisomia mas frecuente que se presenta de varias formas
clasica, parcial y en mosaico, con una gran constelacion de anomalias mayores y menores con
un incidencia de 1 de cada 6000 nacidos vivos, con un alto grado de mortalidad (95%) al afio de
vida , por lo que resulta muy dificil realizar un diagnostico exacto de este tipo de pacientes,
sumado a la falta de informacion en nuestro pais y en la provincia de Cotopaxi, sobre el

tratamiento ya sea conservador o quirtrgico para mejorar la calidad de vida.

Es importante posterior al alta médica que la familia del paciente entienda su diagndstico y la
importancia de realizar un control adecuado con las diferentes subespecialidades a las cuales
probablemente sea referido, de igual manera la importancia de un encuentro médico periodico
con la finalidad de adaptar el tratamiento a las necesidades del paciente, por lo cual la educacion
es base fundamental, ya que se trata de una enfermedad que no tiene cura con alto grado de

mortalidad a corto plazo.
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RECOMENDACIONES

Se recomienda la realizacion de estudios sobre la incidencia de sindromes polimalformativos ya

gue en nuestro pais desconocemos la incidencia de los mismos en la poblacion.

Realizacion de cursos, talleres, educativos para que el personal de la salud se encuentre
capacitado para reconocer las caracteristicas del sindrome de Edwards y brindar asi un tratamiento

adecuado, brindar informacién y apoyo a la familia del paciente.

Al momento del tratamiento se debe realizar un enfoque multidisiplinario en relacién al cuadro

clinico, severidad, tratamiento y pronostico del sindrome de Edwards.

La cirugia es una buena eleccién de tratamiento ya que los pacientes que sobreviven a la cirugia

tienen mas probabilidades de sobrepasar el afio de vida.
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