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Caracteristicas de la enfermedad

Los recién nacidos con sindrome de Patau muestran un conjunto de malformaciones
caracteristicas que permiten la sospecha clinica en el momento del nacimiento
(tabla 1).

Los hallazgos clinicos (figura 1) mas frecuentes son las anomalias de las estructuras
de la linea media, incluyendo holoprosencefalia, Labio leporino con o sin fisura
palatinaY onfalocele. También son frecuentes Las malformaciones cardiacas,
especialmente Comunicacién interventricular, Anomalias de extremidades
(polidactilia, Pies zambos), malformaciones renales,Criptorquidia en varones o la
presencia de Arteria umbilical Unica. La mayoria de Pacientes con trisomia 13
presentan un Retraso de crecimiento postnatal. El retraso Psicomotor grave es
practicamente constante Y es evidente desde los primeros Meses de vida. Otras
manifestaciones clinicas menos frecuentes Son los defectos del cuero cabelludo,
Microcefalia, anomalia de DandyWalker, Aumento de tamafio de la cisterna Magna,
ciclopia, microftalmia con hipotelorismo Ocular y exceso de piel en zona Posterior

del cuello debido a edema o Higroma quistico antenatal.
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HALLAZGO %
Crecimiento

— Retraso de crecimiento pre- ypostnatal ..............cciiiiiiiiiiiiiiiiiinn 87
Sistema nervioso central

- Retraso psicomotor/mental profundo ............ ... .. il 100
~INHCTOCEIANA: .ot saiiil 508 365 Tt 055l Hord U6 uis Eobicl Fad il 508 e el Lot ¥ s 86
=Holoprosencelalia s senim savnine smss o s wmimms s e sa e W e 70
—~EPIBodioS deapnea . ox i o6 van i 565 A8 ok e SO GE.08 TaR W SaE Geaal wel W 58
= R ORI AIIDEE RO oo e mnens. e waver sommonms omsE WRws AGEATES SIE Hd ROED. KESUINTY HOBE 1 48/26
Area craneofacial

- Frente inclinada haciaatras . ........ ... ... . .. . ... ... 100
- Anomalias oculares (microftalmia, coloboma deliris) .......................... 88
—~MICTOPNALIA, o v s 5en o isn Saeel Sam.50 5eF o6 U0 50 0% Ve oy s san.an 78y o 84
= H1pOtElOrISMOIOBUIAL: s, smesons sximinans wime e saze smostom vowuess seametsse swmerzs dsageves wusas ass 83
— Pabellones auriculares malformados . .............. ... .. ... .. .. ... ..., 80
- Defectosen cuero cabelludo . . . ... ... ... .. 75
~PAlAdArOIiVAl oo senmn cwean oo v wRuAE SO W BEE CEVAT YOS N Ne R e W 72
- Hemangiomas capilares .......... .. ... . i 72
—:L.abio leporino’+ fistura palating co s s vn vam v s wvvan wvvey sy o waw o e o 65
—Epicanto ... ... 56
Cuello

—JCUBHIO COTEO o s v wvas s srois 3 i 6 biis Solos S ave s o0 ¥io sl Saiiels e o 79
- Excesodepiel ennuca. . ..... ... ... 59

Sistema cardiovascular

~COmMunICACIOn Iterautietlie -« .ooi s saie 5 585 D060 15000 Thdied 90045 Vo850 RE3H i 91
—Persistenciaidel ductus/arteriOSUS; ... s wwrs e ssoe s wmms o s ssmvesens st s e 82
—Comunicacion interventriculal o o o i s s svimen das o5 s 5 sion o5 dah o 73
SUMTAS  ccsrosons smoworars exmivess wriweniove wuoie/ase e i BORED CURATS STEIBYAZe FURRSINIS SHUWISE WS o FESL 63 9-24
Aparato genitourinario

— Criptorquidia (Varones) . .. ... ... .....ouuoumuneem et 100
= RIAON PONQUISECO  vasns wansosns sowvaass som an wows e w vass smwmoase s svs Siare &b wied 70
—{LJtero bicoOrne (TNEres) . i: a6 vnmen saur i 955 45 S50 o5 0o Fadkiai 00 25 ol o Sails 0 50
HHIATONMGITOSIS: s s wmsans svsmosens sumesvavs smmsrans svem s WiEne s% s ISHORRYS FORMUSTS opipovalss Stvies s 25
Extremidades

—Polidactilia. . ... ... 76
— Dedos en flexion. ¥ SUPerPUEStOs ... s s v s smvias owr s w6 v ooy o et ol 68
—UIiias NIPOECONIVEXAS « o sios 5o 50 G005 4 50 0 5655 Mool Eol i 565 4o 503 Sodo8 Vol W 68
= Surco de los:4/dedos/en:palmas . ... .. viow v ciaie wieiwiae s wine seiive s ate siuie s sats s 64
—CalcAnes PromINeIte ..« « v wes voven waras son i wen v gs Femas vy i v o % o 28
Otros

=Mamilashipoplasicas: ..o i s s s o wrs vevms s weeT SwEET da o 100
- Fragmentaciones nucleares en polimorfonucleares ............................. 50

=Hernla Ingutral/mmbIleal . oo s swe s s ovsmn s s swmee smsrs wsan wave o 40




Cariotipo
47,XX,+13 Mujeres
47,XY,+13 Hombres
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Diagnostico de laboratorio

Cribado en el primer trimestre:
Se trata de una analitica hormonal, combinada con una ecografia, esta prueba se
realiza entre las semana 9 y 13 de embarazo, puede ayudar a detectar alteraciones

en el desarrollo tipicas de los pacientes con sindrome de Patau.
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Ecografia de Analisis de sangre de Edad y peso de
translucencia nucal las hormonas hCG y PAPP-A la madre

Amniocentesis

Es la extraccidon de una pequefia cantidad de liquido amnidético, un fluido que rodea
al embrién/feto durante el embarazo. Sobre este componente, se realizan diferentes
andlisis, entre los que se incluyen diferentes pruebas genéticas para descartar la

presencia de ciertas enfermedades, como el Sindrome de Patau

> Amniotic fluid
Placenta -

Fetus

Uterus
(womb)

Cervix




Biopsia corial

Se trata de un proceso similar a la amniocentesis, aunque, en este caso, lo que se
extrae es una muestra de las vellosidades coriales de la placenta. Tras la extraccion,
se pueden realizar diferentes pruebas genéticas, como el cariotipo (para detectar
alteraciones cromosomicas) o un array-CGH (para detectar microdeleciones y

microduplicaciones en el genoma del feto).

Biopsia de
vellosidad corionica

Test prenatal no invasivo

Es la prueba mas segura para el feto de detectar posibles enfermedades como el
Sindrome de Patau a partir de la semana 10-11 de embarazo, ya que la
amniocentesis y la biopsia corial suponen ciertos riesgos para el desarrollo del
embarazo. Si bien, no se puede emitir un diagndstico Unicamente con el test
prenatal no invasivo, este tipo de test, que se realiza a partir de una muestra de
sangre de la madre, puede ayudar a detectar posibles casos, que después tendran

gue confirmarse con una prueba invasiva.




Tratamiento

No existe un tratamiento disponible para este sindrome; lo Unico que se puede
hacer es tratar de forma paliativa las complicaciones que puedan presentarse de

forma precoz.

Debido a todas las malformaciones antes descritas, el prondéstico de los nifios
afectados por sindrome de Patau es muy malo y las complicaciones se inician
practicamente desde el nacimiento, la severidad de las mismas dependeran de los

organos y sistemas afectados.
Por lo general las principales complicaciones del sindrome de Patau son:

Problemas respiratorios, como apnea, por lo que pueden requerir ventilacion

asistida en una unidad de cuidados intensivos neonatales.

Dificultades para la alimentacién, pues no son capaces de succionar, asi que

deben ser alimentados por medio de una sonda nasogastrica.

Convulsiones, alteraciones de las constantes vitales como frecuencia cardiaca,

presién arterial o ritmo cardiaco, entre otros.

Si el nifio con sindrome de Patau logra sobrevivir a estas complicaciones

dificilmente llegara al afio de vida.



Imagenes




Bibliografia

Sierra Santos, L., Alvarez Herrero, C., Gil Sanchez, L., & Sierra
Santos, E.. (2001). Un sindrome de Patau con una supervivencia que
supera los pronésticos. Medifam, 11(8), 70-74. Recuperado en 08 de
diciembre de 2022, de
http://scielo.isciii.es/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S1131-
57682001000800009&Ing=esé&ting=es.

de formacién), R. M. G. (coordinador del A. (2022, enero 12). El sindrome de
Patau: ¢Qué es y como se detecta? Genotipia.

https://genotipia.com/sindrome-de-patau/

Piquet, A. (2017, septiembre 21). SINDROME DE PATAU (TRISOMIA 13). Institut

Marques; Instituto Marques. https://institutomarques.com/glosario/sindrome-

patau-trisomia-13/

Powell-Hamilton, N. N. (s/f). Trisomia 13. Manual MSD version para
profesionales. Recuperado el 8 de diciembre de 2022, de

https://www.msdmanuals.com/es-

mx/professional /pediatr%C3%ADa/anomal%C3%ADas-

cromos%C3%B3micas-y-2%C3%Agnicas/trisom%C3%ADa-13

Sindrome de Patau. (2017, febrero 22). Facultad de Medicina.

https://medicina.ufm.edu/eponimo/sindrome-de-patau/



http://scielo.isciii.es/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S1131-57682001000800009&lng=es&tlng=es
http://scielo.isciii.es/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S1131-57682001000800009&lng=es&tlng=es
https://genotipia.com/sindrome-de-patau/
https://institutomarques.com/glosario/sindrome-patau-trisomia-13/
https://institutomarques.com/glosario/sindrome-patau-trisomia-13/
https://www.msdmanuals.com/es-mx/professional/pediatr%C3%ADa/anomal%C3%ADas-cromos%C3%B3micas-y-g%C3%A9nicas/trisom%C3%ADa-13
https://www.msdmanuals.com/es-mx/professional/pediatr%C3%ADa/anomal%C3%ADas-cromos%C3%B3micas-y-g%C3%A9nicas/trisom%C3%ADa-13
https://www.msdmanuals.com/es-mx/professional/pediatr%C3%ADa/anomal%C3%ADas-cromos%C3%B3micas-y-g%C3%A9nicas/trisom%C3%ADa-13
https://medicina.ufm.edu/eponimo/sindrome-de-patau/




