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PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 28 afios cursando embarazo de 32 semanas sin controles adecuados, derivada desde otra localidad por preeclampsia. Ecografia previa
evidenci6 polihidramnios y restriccién del crecimiento intrauterino (RCIU).

Nueva ecografia obstétrica muestra: biometria fetal de 30 semanas, peso fetal por debajo del percentil 1, polihidramnios, hipoplasia del vermis
cerebeloso y de hueso nasal, megacisterna magna, dolicocefalia, micrognatia, hipertelorismo, flexién persistente de manos, hidronefrosis, hipocinesia
fetal, Doppler alterado y asimetria de cavidades cardiacas.

Ante estos hallazgos se indica cesarea de urgencia. Estudio genético posterior confirma trisomia 18.

DISCUSION

El sindrome de Edwards es una cromosomopatia autosémica por copia adicional del cromosoma 18. Es la segunda trisomia mas frecuente tras el
sindrome de Down, con una incidencia de 1:6000 nacidos vivos. Presentan elevada mortalidad neonatal.

La ecografia prenatal puede identificar signos sugestivos, como: RCIU, malformaciones cerebrales (megacisterna magna, hipoplasia del vermis, y otros),
faciales (micrognatia, craneo en fresa, orejas de implantacién baja), deformidades en manos (hiperflexién persistente), alteraciones renales
(hidronefrosis, rifion en herradura), cardiopatias congénitas y arteria umbilical Unica. La presencia de dos o mas marcadores incrementa la sospecha
diagnostica.
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(4)Hidronefrosis. (5) Hipertelorismo. (6) Hipoplasia del vermis cerebeloso,Megacisterna magna (*), craneo en “fresa”(})
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(7) Peso en Pc1 para 32 semanas de gestacion. (8) Doppler de Art. Umbilical con onda patolégica.

CONCLUSION

Es fundamental conocer los hallazgos ecograficos que orientan al diagnéstico de trisomia 18. En este caso, signos como las “manos en pufio”, la
micrognatia, alteraciones cerebrales y cardiacas permitieron sospechar este sindrome, incluso sin tamizajes previos.
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