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Sindrome de Patau

Caracteristicas.

Primeramente, hay que recordar que el sindrome de Patau, es una anomalia
cromosomica, en la cual esta definicion se puede clasificar de dos maneras; anomalias
cromosomicas numéricas y anomalias cromosémicas estructurales. En esta situacion
este sindrome es una anomalia cromosdémica numérica, la cual puede afectar a un
autosoma en especial. Ya que, recordemos que el ser humano cuenta con 23 pares
de cromosomas en cada célula, que, a su vez, forman los 46 cromosomas que debe
tener el ser humano en sus células normalmente, donde 22 pares son conocidos como

autosomas y un par son conocidos como cromosomas sexuales.

Estas anomalias cromosomicas numericas se producen cuando se presenta la fase de
meiosis en la células sexuales, las cuales son los espermatozoides y los ovulos, esta
fase esta compuesta por dos subfases mas, meiosis | y meiosis II; donde en la meiosis
I, se lleva a cabo la separacion de una célula sexual de 46 cromosomas, en dos células
hijas germinales de 46 cromosomas; para que al momento de la meiosis Il, estas dos
células hijas germinales, con 46 cromosomas, se dividan en dos células hijas
germinales mas, pero esta vez con 23 cromosomas; que en el caso de las mujeres
estas 4 células sexuales, que formaran por medio de la ovogénesis a 4 ovocitos,
solamente 1 ovocito sera el indicado o en otros palabras estara maduro para ser
fecundado por un solo espermatozoides, dejando que los otros 3 ovocitos estén
inmaduros para este proceso; mientras que en el caso de los hombres, las 4 células
sexuales, que formaran por el proceso de espermatogénesis a 4 espermatozoides con
23 cromosomas, estaran completamente maduras, con el objetivo de que solo un

espermatozoide sea capaz de fecundar a un solo ovocito.

Y es en este proceso de la meiosis, aunque se presume que es con mas frecuencia
en la fase de la meiosis | que se pueden dar a una anomalia cromosGmica numeérica,
ya que, tanto la madre como el padre pudo llegar a tener un espermatozoide o un
ovocito con 22 o 24 cromosomas, esto debido a la no disyuncién, y como resultado se
genera una aneuploidia, dando asi una trisomia (tres copias de un cromosoma en lugar

de un par normal) o una monosomia (una sola copia en lugar de un par normal).



La aneuploidia es un trastorno cromosémico humano, siendo el mas comun y el de
mayor importancia clinica, y tienen lugar en al menos el 5% de todas las gestaciones
reconocidas. En donde la mayoria de los pacientes aneuploides presentan con mas

frecuencia una trisomia, o con menos frecuencia una monosomia.

Es por ello que el sindrome de Patau, también conocido como trisomia en el par 13 o
trisomia D, es una enfermedad genética que resulta de la presencia de un cromosoma
13 suplementario, es decir, que existe la aparicién de
un cromosoma de mas en la posicidén en el que se
encuentra localizada el cromosoma 13. Se trata de
una trisomia menos frecuente. Que fue descrita por
primera vez por Klaus Patau en 1960, por quien se le

dio el nombre a este sindrome.

Para describirlo de una forma mas clara y sencilla, se
podra apoyar de la siguiente imagen, en la que se
muestra este error genético a nivel cromosémico en

un estudio llamado cariotipo.

Este sindrome, se suele asociar con un problema meiético materno, mas que paterno,

como sucede en el sindrome de Down, aunque no se descarta algun problema

IR R EE
‘%4’ g5g ?) :17{ 518! :
TR | TS 3{



meiotico del padre. El riesgo de que una madre pueda llegar a concebir un producto
y/o bebé con este sindrome, puede llegar a ser més elevado conforme va aumentado
la edad de la mujer, esto es por la calidad de los ovocitos y del material genético que
la madre dona junto con el material genético del padre, al momento de la fecundacion

de estas dos células sexuales, formando un cigoto de 47 cromosomas.

Este sindrome afecta aproximadamente a uno de casa 12,000 bebés nacidos vivos.
Se trata de una variacion genética muy grave, que es incompatible con la vida; los
afectados por este sindrome rara vez superan el afio de vida, la mayoria sobreviven
hasta los 3 meses. Se cree que entre el 80-90% de los fetos con el sindrome no llegan

a término.

Esto nos lleva, a que la supervivencia media para este sindrome suele ser de un afio,
oscilando entre los 4 meses en varones y 20 meses en mujeres. Alrededor del 50%
muere el primer mes de vida y a los 6 meses han fallecido el 70% de los recién nacidos.
Esto es debido a que los bebés nacidos con este sindrome son inusualmente
pequefios y tienen dificultades para alimentarse, lo que afecta el crecimiento y el
desarrollo. A menudo, experimentan problemas de salud importantes al alimentarse y

al respirar.

Tanto el sindrome de Patau como el sindrome de Edwards, son dos de las trisomias
mas frecuentes, justo después del sindrome de Down. Ademas, los sindromes de
Patau y Edwards se deben a una alteracion genética conocida como translocacion
robertsoniana, donde los cromosomas responsables de la trisomia se encuentran
unidos (translocaciones) a otro cromosoma. Hay ocasiones, como se da en el
sindrome de Patau, donde uno de los progenitores es portador de la translocacion
robertsoniana de forma equilibrada. Es en estos casos, importante destacar que el
riesgo de recurrencia es superior, es decir, existe mayor probabilidad de que en un

nuevo embarazo el feto presente la misma alteracion genética.

A demas, existen pocos casos en el que se ha detectado que la alteracion genética se
puede presentar en forma de mosaicismo, es decir, que el nuevo individuo estara
formado por células con distinta dotacién genética y habra células que tengan la

alteracion con 24 pares de cromosomas y otras células que tendran 23 pares de
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cromosomas. Este fendmeno se produce durante la embriogénesis, y puede
representarse por dos mecanismos. Ocurriendo como un proceso conocido como
rescate trisomico, en el que el cigoto que resulta de la unién del espermatozoide y el
ovulo que presenta una trisomia, que posteriormente, en una de sus mdultiples
divisiones celular, que van dando forma al embridn, una de esas células es capaz de
eliminar el cromosoma extra, recuperando una dotacion cromosémica correcta. O, todo
lo contrario, puede ocurrir que el cigoto tuviera una dotacion cromosdmica correcta, y
gue, durante una de las divisiones celulares, se produjera un error, dando lugar a una
célula con un cromosoma extra, haciendo que posteriormente, todas las células que
se formen a partir de esta, tenga el error cromosémico. Ademas, cabe destacar, que
estas divisiones hacen alusion a los blastdmeros, que es asi como se le da el nombre
a aquellas células que se originan en la primera division celular del ovulo fecundado,
para dar forma al embridn. Y es en estos casos de mosaicismo que los pacientes,

pueden presentar un fenotipo menos severo que el sindrome de Patau completo.

A demas, de los datos que se expusieron anteriormente sobre la supervivencia de los
bebés nacido con el sindrome de Patau, esta condicion médica grave esta asociada a
una elevada tasa de abortos espontaneos, que se aproxima a los 95% durante el

embarazo.

Para culminar con este apartado, es necesario hacer mencion sobre el caso de una
paciente fémina que llego a presentar el sindrome de Patau de tipo mosaicismo,
presentado un 7% de células normales y una trisomia del cromosoma 13 en un 93%
en el resto de sus células. Esta mujer, con baje a los registros que se llegaron a obtener
desde el 2001, llego a sobrevivir hasta los 26 afios, claramente con varias
malformaciones y alteraciones congénitas, ademas de una elevada tasa de morbilidad
y mortalidad, llegando tener en el transcurso de su vida un retraso en su desarrollo

tanto mental como sexual, y un retraso en su crecimiento.



Diagnostico.

Clinico y diferencial.

En el aspecto clinico, es importante destacar las manifestaciones o los signos y
sintomas que pueden llegar a tener este tipo de pacientes, con sindrome de Patau.
Esto es para llegar a sospechar de un posible diagnéstico de alguna malformacién o
alteracion congénita, ya que los signos y sintomas que se puede llegar a manifestar
en este sindrome, se pueden confundir con algin otro, dando asi un diagnostico
diferencial, como es el caso de la trisomia 18 o mejor llamado sindrome de Edwards,

ya que comparten numerosos hallazgos cinicos, con el sindrome de Patau.

A demas, en el diagnoéstico diferencial, hay que considerar algunos sindromes que
incluyen holoprosencefalia y polidactilia como es el caso del sindrome de Meckel y el
sindrome de Pallister-Hall. Pero existen menos posibilidades de confusién con el
sindrome de Smith-Lemli-Opitz o el sindrome de hidroletalus, estos son algunos

sindromes con los que comparte hallazgos clinicos aislados el sindrome de Patau.

Por consiguiente, se presentaran los signos y sintomas que pueden llegar a manifestar
los pacientes con el sindrome de Patau, destacando que esta trisomia puede tener

manifestaciones muy diversas en el cuerpo del individuo:

¢ Malformaciones del sistema nervioso.

o Dilatacion de los ventriculos cerebrales.

o Fallo en la divisién del cerebro en dos '
hemisferios durante el periodo embrionario
(holoprosencefalia).

o Retraso mental severo.

o Epilepsia.

e Malformaciones en cabezay cuello.
o Presenta una microcefalia
o Microftalmia (ojos muy pequefios), 0 muy

unidos que incluso se pueden fusionar en




o

uno. Ademés de presentar una hendidura
en el iris del ojo, lo que se llama coloboma.
Cataratas.

Displasia de la retina.

Desprendimiento de la retina.
Nistagmus sensorial.

Perdida visual cortical.
Hipoplasia del nervio éptico.
Micrognatia (menton pequefio).
Labio y paladar hendido.

Ausencia de la nariz o malformaciones
nasales.
Pabellones auriculares de baja implantacion.

e Malformaciones abdominales.

o

o

o

o

Hernias umbilicales o inguinales.
Onfalocele (malformacién de la pared abdominal a través de la cual las
visceras estan fuera de la cavidad
abdominal, lo cual ocurre durante el periodo
embrionario).

Extrofia vesical (malformacion de la vejiga 'y

la uretra).

Agenesia renal (uno o dos riflones ausentes
al nacer).

Ausencia de los testiculos en el escroto o testiculos no descendidos.

e Malformaciones cardiacas. ,
Dextrocardia. ' J
e
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o
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Valvulas cardiacas anormales.



e Malformaciones en las extremidades.
o Polidactilia (presencia de dedos extras en
manos o pies).
o Pie valgo (desviacion del pie hacia afuera de
la linea media).
o Manos en forma de pufio (fusién de los
dedos).

o Pliegue unico en la palma de las manos.

o Hipotonia (disminucion del tono muscular).

Laboratorio y gabinete

Aunque no se puede desacreditar la informacion obtenida en base a un diagndstico
clinico, ya que, este nos servira de guia para llegar a un diagnostico presuntivo, sobre
el posible sindrome que puede llegar a presentar el producto, se debe complementar
la historia clinica de este paciente con examenes de laboratorio y estudios de gabinete,
esto con el fin de llegar al diagndstico confirmatorio, donde se dara a conocer el tipo

de anomalia genética que presenta el producto.

Por ello en este apartado se describiran los examenes de laboratorio y estudios de
gabinete, que son los mas usados y comunes para el diagndstico confirmatorio del

sindrome de Patau, estos son:

e Cribado en el primer trimestre: es un estudio combinado de analitica hormonal
y ecografia, que tiene en cuenta la edad materna. Se realiza en las semanas 9
y 13 de embarazo y, aunque es una prueba predictiva, es posible encontrar
pistas sobre si el bebé crece de manera sana, sin ninguna anomalia.

e Ecografia fetal: se realiza en distintos momentos del embarazo, y en ella se
puede llegar a sospechar los sindromes de Down, Edwards y Patau. Este
estudio de gabinete llega a detectar de forma precoz las malformaciones
anatémicas en el feto. Cabe resaltar que se requiere de una prueba diagnéstica

para confirmar el resulta.



e Amniocentesis: esta prueba se realiza desde la semana 15, a partir de una
muestra de liquido amnidtico. Sus contras son que, al ser una prueba invasiva,
existe un riesgo de aborto de entre 0,5-1%.

e Biopsia corial: similar a la amniocentesis, es una prueba invasiva, con un riesgo
de aborto de entre 1-2%. Se realiza a partir de la semana 11.

e Test prenatal no invasivo: esta prueba esta recomendada para mujeres que
desean descartar las alteraciones cromosémicas que con mayor frecuencia se
detectan en el feto, sin poner en riesgo el embarazo. Para realizar esta prueba,
basta con extraer una pequeiia muestra de sangre del brazo de la madre. Esta
prueba se realiza a partir de la décima semana de gestacion y a partir de las 72
horas se puede determinar con una fiabilidad del 99% la existencia o no de este

sindrome.

Pero para confirma el diagnostico presuntivo, se debe realizar la prueba que es por
excelencia de eleccion, que es cariotipo del recién nacido, ademas de diversos
estudios de imagen como ecografia cerebral y abdominales, ecocardiografias,
tomografias, radiografias y/o ultrasonidos gastrointestinales, estos son para valorar las
malformaciones que se pueden presentar en 6rganos y sistemas por este sindrome.
En el caso de los las radiografias y los ultrasonidos gastrointestinales se puede
detectar la rotacion de los drganos internos. La resonancia magnética o las
tomografias cerebrales pueden revelar un problema con la estructura del cerebro,

como es el caso del holoprosencefalia en este sindrome.

Tratamiento.

Desafortunadamente este sindrome no cuenta con algun tratamiento en especifico, lo
anico que se puede llegar a hacer es tratar las complicaciones que pueden presentarse

de forma precoz en esta anomalia, con cuidados paliativos.

Los recién nacidos con trisomia 13 suelen necesitar asistencia media desde el
momento del nacimiento debido a que 2/3 de los casos obtienen puntaciones inferiores
a 7 en el test de Apgar al primer minuto, cifra que desciende a 1/3 a los 5 minutos de
vida. Esto es dado que las anomalias cardiacas representan la causa principal de

morbimortalidad en la trisomia 13, es por ello que se plantea el problema ético de si es
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requerida una recuperacion quirargica, dado el pésimo pronostico del cuadro clinico,
desde el punto de vista fisico como intelectual. Alrededor de 2/3 de los pacientes son
dados de alta y precisan de atencidon especializada en el domicilio, requiriendo la

intervencion de un equipo multidisciplinar.

Pero no solamente el producto debe llevar un tratamiento, sino también los padres han
de ser previamente capacitados tanto fisica, economia y psicolégicamente para la
realizacion de determinadas tareas y maniobras que pueden ser de importancia vital

para la supervivencia del paciente.

Por ello, para llegar a prevenir este tipo de situaciones desafortunadas en la vida de
una pareja, es necesario que los padres con bebés con trisomia 13 reciban asesoria
genética y sean sometidos a pruebas genéticas, lo que puede ayudar a evitar y

prevenir el tener otro hijo con la afeccidn.
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