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Trisomia 18
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RESUMEN CLiNICO

Dra. Bertha Soria Garibay (Pediatria Médica)
Nifio de 24 horas de vida; madre de 26 afios y padre
de 21 afios, sanos. Proviene de la primera gestacidn,
con buen control prenatal y cuatro estudios de ultra-
sonido con resultados normales. Amenaza de aborto
en el tercer mes tratada con reposo, amenaza de par-
to pretérmino al séptimo mes tratada hospitalariamente
con indometacina y reposo absoluto por dos sema-
nas. Nacié a las 41 semanas de gestacion por cesarea
por falta de progresion de trabajo de parto. Peso de
2,185 g, talla de 43 cm, PC de 34 cm, Apgar de 6-8,
evaluacién de Capurro, 36 semanas.

Padecimiento actual: Lo inicia al nacer con cia-
nosis generalizada y ausencia de esfuerzo respirato-
rio eficaz; recibid presidn positiva con bolsa y masca-
ra y recupero la capacidad de esfuerzo respiratorio,
pero persistié la cianosis. Se administré oxigeno a li-
bre flujo. Se apreci6 un sindrome dismorfolégico y se
auscult6 un soplo sistélico precordial grado III/VI, por
lo que se traslad6 al INP.

Examen fisico al ingreso. FC 154x’, FR 70x’,
temperatura: 38°C., TAM 52 mmHg., peso 2,100 g.
Hipotréfico, hipoténico, hiporreactivo, varias dismor-
fias, aleteo nasal, tiro intercostal y retraccién xifoidea.
Precordio: soplo sistélico I/VI con segundo ruido dni-
co e intenso, pulsos periféricos de buena intensidad.
Saturacién de 75 %, porloque se intuba por via orotra-
queal y se eleva la saturacién a 95%. Presenta crisis
convulsivasy se administra fenobarbital a 15 mg/kg.

* Pediatra Neonatdlogo. Coordinador de la sesion.
** Departamento de Patologia.
Instituto Nacional de Pediatria

Correspondencia: Dr. Carlos Lépez Candiani. Av. Insurgentes
Sur 3700-C, Col. Insurgentes Cuicuilco, Coyoacan, 04530, Méxi-
co, DF. E-mail: cariocc @ netservice.com.mx

Recibido: julio, 2001. Aceptado: agosto, 2001.

Acta Pediatrica de México Volumen 22, NGm. 5, septiembre-octubre, 2001

Laboratorio: Hb 12.9g; Hto 38%; leucocitos
7,100; segmentados 51%; linfocitos 37%; monocitos
9%; plaquetas 159,000; Na sérico 136 mEg/L; K sé-
rico 3.7 mEq/L; glucosa sérica 220 mg/dL; creatinina
sérica 0.53 mg/dL; 4cido lactico 22; amonio 149 mg/
dL. Gasometria: pH 7.38; paCO, 38.9; PaO, 50,
HCO3 22.8; LCR: Xantocrémico, sin pelicula; gluco-
sa 128 mg/dL; proteinas 192 mg/dL; eritrocitos +.

Tratamiento: Ayuno, solucién glucosada a 70 ml/
kg, ampicilina a 50 mg/kg cada 12 horas, amikacina a
7.5 mg/kg cada 12 horas, fenobarbital 3 mg/kg/dia.
Ventilador: FiO, 90%, presiones 20/4 cm H,0O, fre-
cuencia 10x’.

Genética: Caput parietooccipital derecho, suturas
imbricadas, hélix hipoplasico, pabellones con rotacion
posterior, manos empuifiadas con sobreposicién del
cuarto y segundo dedos sobre el tercero, pliegues
aberrantes, extremidades inferiores con sindactilia
cutdnea entre segundo, tercero y cuarto dedos, con
uflas hipoplésicas. Pie equino varo no reductible. Se
realizara estudio citogenético.

Cardiologia: Datos compatibles con cardiopatia
congénita aciandgena, probable conducto arterial per-
sistente. No hay datos de insuficiencia cardiaca. Se
realizard ecocardiograma.

Evolucion dias 2 a 4: Acentuada distensién ab-
dominal; se aplica sonda orogdstrica. Se cambia
ampicilina por clindamicina. Se inicia nutricién enteral.
Laboratorio: Hb 13.2; leucocitos 5000, segmentados
65%; linfocitos 21%; bandas 10%; plaquetas 124,000.
Na, K, Cl y glucosa normales. Colesterol 45;
deshidrogenasa lictica 468; fosfatasa alcalina 144;
AST 19; ALT 64; GGT 578; triglicéridos 19.

Tamiz metabdlico: Melituria +, alfacetodcidos ne-
gativos, tirosiluria negativa, cromatografia de
aminodcidos en suero y orina normales.

Ultrasonido transfontanelar: Datos de encefalopa-
tia hipoxico-isquémica en region frontal. No hay dreas
de hemorragia. Pequefio quiste del atrio ventricular,
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arterial cerrado quirdrgicamente y cardiomegalia glo-
bal secundaria.

En el aparato respiratorio, se hallé una fistula tra-
queoesofégica (figura 4) que ocasiond broncoaspira-
ciones repetidas y bronconeumonia secundaria con
reaccion granulomatosa a cuerpo extrafio. Se encon-
traron ademds lobulaciones anormales en la cara pos-
terior de ambos l6bulos pulmonares superiores.

En el tubo digestivo y glandulas anexas, ademas
de la fistula referida, se encontré pancreas ectépico
en duodeno, diverticulo de Meckel, agenesia de vias
biliares extrahepaticas y de la vesicula biliar, asocia-
dos amalformacién de la placa ductal (figuras 5y 6).
Un hallazgo interesante fue una alteracién pancredtica
sugestiva de mucoviscidosis por la presencia de
fibrosis acentuada, asociada a retencion y espesamien-
to de secreciones en acinos y conductos.

En el sistema linfoide se hall6 poliesplenia.

En el aparato urinario se encontrd duplicacién y
fusion renal bilateral con doble sistema pielocalicial
(figura 7).

En sistema nervioso central se observé microcefa-
lia con asimetria de circunvoluciones (figura 8) y, al
corte, dilatacién moderada de ventriculos laterales y
septum cavum.

COMENTARIO ANATOMOPATOLOGICO

El caso presenta todas las caracteristicas descritas
en la trisomia 18, de las cuales resalta:

1) La fistula traqueoesofdgica, que no fue diag-
nosticada en vida por lo que se propicié una compli-
cacioén bronconeumdnica por la broncoaspiracién.

2) La agenesia de la via biliar extrahepética y
de la vesicula biliar, asociada a la malformacion de
la placa ductal, favorece la posibilidad de la forma
fetal/embrionaria de la atresia de vias biliares, que
es infrecuente (10 a 35%). Se ha descrito asociada
a otras malformaciones como las anomalias en la
secuencia de lateralidad (heterotaxias) o sindrome
de poliesplenia, y todavia mas raramente a trisomias
18 y 21. En esta forma se postula que la alteracién
en el desarrollo que ocasiona la atresia del drbol
biliar ocurre entre los dias 30 a 40 de la gestacién.
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Por lo tanto, este caso no corresponde a atresia
biliar postnatal (colangiopatia causante de atresia),
cuya etiologia més viable es la infecciosa y es muy
frecuente de presentacidn alta (65 a 90%).

Las alteraciones histopatolégicas halladas en el
pancreas son muy sugestivas de mucoviscidosis,
lo cual resulta muy interesante, ya que no ha sido
descrito en la trisomia 18.

Dra. Victoria del Castillo (Servicio de
Genética)

Cuando se sospecha una alteracién cromosémica
se hace un estudio citogenético, pero este paciente se
transfundio, por eso se hizo un estudio de FISH.
Se trata de hibridacién in sifu con fluorescencia; se
utiliza una sonda con secuencia especifica que re-
conoce regiones de DNA, Se abre el DNA, se colo-
ca la sonda, se pega y se puede identificar la re-
gidn; puede ser en metafases o en niicleos. La téc-
nica de FISH sirve para alteraciones en nimero o
estructura de cromosomas. Se puede también ha-
cer diagnéstico de microdeleciones.

En este paciente se usé una sonda de centréme-
ro paraidentificar el cromosoma 18; se vieron tres im4-
genes de los centromeros de los tres cromosomas 18.
Se corroboré la trisomia 18. El 75% de los casos se
afectan en la segunda divisién meidtica, general-
mente enlamadre. El riesgo de recurrencia de triso-
mia 18 es muy bajo. Se debe descartar una translo-
cacion balanceada en los padres. El estudio FISH
es muy costoso y cuando los clinicos sospechen
una cromosomopatia deben tomar una muestra para
estudio convencional antes de transfundir al pa-
ciente. Con una jeringa heparinizada se extraen 2
mL de sangre y se guardan a temperatura ambiente.

Dr. Gildardo Valencia Salazar (Comité de
Etica)

Este es uno de los casos que se presta a contro-
versia en Neonatologia. El diagnéstico de trisomia
18 no siempre es fécil; se requiere hablar con los
expertos, realizar estudios y en el momento de te-
ner el diagnostico, estamos autorizados éticamente
para optar por el manejo minimo en virtud del pro-
néstico malo para la vida y la funcién.
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