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Supervivencia de 14 anos
en un paciente con sindrome
de Edwards

Sr. Editor:

El sindrome de Edwards es un sindrome polimalformativo de-
bido a la existencia de tres cromosomas 18. Su incidencia se esti-
ma entre 1/3.000-1/6.000 recién nacidos vivos, aunque su inci-
dencia real depende del porcentaje de diagndstico prenatal
mediante la realizacion o no de amniocentesis!. Es mds frecuen-
te en madres de edad avanzada, y llega incluso a 1/500 a la edad
de 43 afios. El riesgo de recurrencia se estima en el 0,55 %?2. El
95% de los casos corresponden a trisomia completa por no dis-
yuncion, siendo el resto trisomia por translocacion. La trisomia
parcial y el mosaicismo para la trisomia 18 suelen presentar un
fenotipo incompleto!. Aparece con mayor frecuencia en mujeres,
y suelen presentar numerosas anomalias congénitas’3. Las mas
frecuentes son el retraso del crecimiento intrauterino, las anoma-
lias craneofaciales, en extremidades, esternon corto, malforma-
ciones urogenitales, gastrointestinales, del sistema nervioso cen-
tral (SNC), y, especialmente, cardiopatias congénitas (90 %)%, El
90-95% mueren ya en el primer afio de vidal>7, siendo excep-
cionales los casos que llegan a la adolescencia’.
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Figura 1. Radio-
grafia de torax
del enfermo, a la
edad de 14 avios.

Se presenta un caso de trisomia 18 de supervivencia prolongada.
Se trataba de un varodn, hijo de madre de 43 anos de edad, con dos
abortos previos, y padre de 49 anos, nacido a término por cesirea
tras embarazo controlado, sin realizacién de amniocentesis por de-
cision familiar, que mostraba depresion neonatal (Apgar de 2/5/8),
peso 1.840 g (< Py, longitud 44 cm (< Pyp), y perimetro craneal
32 cm (< Pyp). Presentaba rasgos dismorficos multiples, con occipu-
cio prominente, micrognatia, blefarofimosis, pabellones auriculares
malformados y de implantacién baja, sindactilias en pies, clinodac-
tilias y tendencia a punio cerrado en manos, luxacién de caderas,
criptorquidia, hipotonia generalizada, soplo sistélico y posterior-
mente hernia inguinal bilateral. El cariotipo demostr6 en todas las
metafases estudiadas una trisomia 18 (47, XY, + 18). Sucesivamente
se practicaron otros exdmenes complementarios, entre los que des-
tacaban los siguientes. En la radiologia de térax se observo cardio-
megalia y costillas delgadas. La ecocardiografia mostré doble cama-
ra de salida de ventriculo derecho con comunicacion interventricular
subadrtica e hipertension pulmonar grave, decidiendo una actitud
no quirdrgica. La ecografia cerebral fue normal, y en la abdominal se
demostré una hidronefrosis bilateral y rinén en herradura.

Ha presentado pielonefritis, gastroenteritis y neumonias de repeti-
cién, y numerosas crisis convulsivas ténicas (con puntas y polipun-
ta-ondas generalizadas en el EEG). Por su cardiopatia present6 ciano-
sis progresiva, con crisis hipoxémicas de frecuencia creciente y
poliglobulia intensa (hematécrito 63,8% en ultimo control), que pre-
cis6 en los ultimos anos oxigenoterapia domiciliaria. Asimismo, reali-
za rehabilitacion por cifoescoliosis intensa (fig. 1). A pesar de todo, el
nino ha mantenido siempre alimentacion oral, administrada por otra
persona, con un estado nutricional aceptable, una higiene escrupulo-
sa corporal y bucodental, calendario vacunal correcto, y fisioterapia
frecuente domiciliaria, con medidas ortopédicas posturales, que han
permitido su transporte habitual y cierta autonomia hasta el final. No
obstante, el retraso psicomotor era profundo, sin lenguaje ni manifes-
taciones emocionales, excepto la expresion o no de dolor, con hiper-
tonia generalizada. A los 14 anos y un mes presenté parada cardio-
rrespiratoria y muerte en el contexto de un proceso bronconeumonico.

El sindrome de Edwards presenta una supervivencia media
inferior a un mes3>9, y casi todos los pacientes fallecen antes
del ano'>7, sin que este dato se haya modificado demasiado
con el paso del tiempo®. Las primeras causas de defuncion no
son sorprendentemente las cardiopatias congénitas, presentes
en casi todos los casos, sino la apnea central o las neumonias®S.
Aunque el tema es controvertido’, para algunos autores el trata-
miento quirdrgico en cardiopatias graves no estaria justificado,
dadas las caracteristicas del paciente, y porque esta actitud con-
servadora no pareci6 acortar su vida®3, como probablemente
ocurrié en nuestro enfermo.
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No se conocen exactamente los factores que contribuyen a la
supervivencia prolongada en esos casos raros de mayor longe-
vidad. Solo se ha descrito que el sexo femenino y, en general,
los nifios de razas distintas a la blanca, tendrfan una mayor tasa
de supervivencia®. Aunque parece razonable pensar que en los
casos de mosaicismo la supervivencia sea mayor, esto no se ha
demostrado?. En cualquier caso, ninguno de esos hechos se die-
ron en nuestro paciente. Sin embargo, si fueron muy patentes
factores como el grado de cuidado y dedicacion al nifo, aspec-
tos psicolégicos y de apoyo social, que probablemente si po-
drian influir en su longevidad!®. El tratamiento clinico del nifio
depende de las expectativas de vida, en términos de supervi-
vencia y calidad de vida. Los que superan el ano de vida suelen
presentar dificultades en la alimentacion, y con frecuencia pre-
cisan técnicas artificiales para la misma, escoliosis progresiva, es-
treflimiento persistente, infecciones de repeticion y, en todos los
casos, importantes limitaciones psicomotoras!. No obstante, en
la toma de decisiones y consejo paterno es importante conocer
también estos infrecuentes casos de larga supervivencia.

M.C. Torres Hinojal?, J.M. Marugin de Miguelsanz?
y L.M. Rodriguez FernindezP

aPediatra de Atencion Primaria. Leon.

bServicio de Pediatria. Hospital de Leon. Espafa.

Correspondencia: Dra. M.C. Torres Hinojal.
Pediatria. Centro de Salud José Aguado II.
Avda. José Aguado, s/n. 24005 Le6n. Espana.
Correo electronico: mctorres@usuarios.retecal.es

BIBLIOGRAFIiA

1. Pérez Aytés A. Sindrome de Edwards (Trisomia 18). En: Aso-
ciacion Espanola de Pediatria, editores. Protocolos diagnosti-
cos y terapéuticos en Pediatria. Tomo 1. Genética-Dismorfo-
logfa. Bilbao: AEP; 2000. p. 33-6.

2. Baty BJ, Blackburn BL, Carey JC. Natural history of trisomy
18 and trisomy 13: 1. Growth, physical assessment, medical
histories, survival, and recurrence risk. Am J Med Genet.
1994;49:175-88.

3. Embleton ND, Wyllie JP, Wright MJ, Burn J, Hunter S. Natural
history of trisomy 18. Arch Dis Child Fetal Neonatal. 1996;75:
38-41.

4. Marion RW, Chitayat D, Hutcheon RG, Neidich JA, Zackai EH,
Singer LP, et al. Trisomy 18 score: A rapid, reliable diagnostic
test for trisomy 18. J Pediatr. 1988;113:45-8.

5. Rasmussen SA, Wong LY, Yang Q, May KM, Friedman JM. Po-
pulation-based analyses of mortality in trisomy 13 and trisomy
18. Pediatrics. 2003;111:777-84.

6. Root S, Carey JC. Survival in trisomy 18. Am J Med Genet.
1994;49:170-4.

7. Van Dyke DC, Allen M. Clinical management considerations in
long-term survivors with trisomy 18. Pediatrics. 1990;85:753-9.

8. Brewer CM, Holloway SH, Stone DH, Carothers AD, FitzPa-
trick DR. Survival in trisomy 13 and trisomy 18 cases ascertai-
ned from population based registers. ] Med Genet. 2002;39:54.

9. Golstein H, Nielsen KG. Rates and survival of individuals with

trisomy 13 and 18. Data from a 10-year period in Denmark.
Clin Genet. 1988;34:366-72.

10. Morosini P, Verdura C, Paolillo F, Fornari M, Argentiero ML, Be-
lloni C. La trisomia 18 (sindrome di Edwards): considerazioni
su due casi. Pediatr Med Chir. 1992;14:75-7.

131 An Pediatr (Barc) 2005;63(5):457-68 459



