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CASOS CLINICOS

Trisomia 22, a propdsito de un caso
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SUMMARY

Chromosomal anomalies are recognised in approxi-
mately 0.5%-0.6% of all foetus, and are responsible
for 12% of all congenital defects, the majority of
which are not diagnosed until after birth. The indica-
tors of possible chromosomopathies may be, clinical,
biochemical, and ecographic (both foetal and adne-
xal). Nicolaides proved the relationship between nu-
cal translucency and the relative risk of trisomy.
When there are positive markers during the week 10
scan, the patient should be offered the possibility of
invasive prenatal screening to confirm the diagnosis.

INTRODUCCION

La trisomia 22 es un sindrome poco frecuente (se
observa en 1/30.000-1/50.000 nacidos vivos'), aun-
que se encuentra en el 6% de los especimenes estu-
diados en los abortos espontaneos. Los sujetos vivos
afectados de esta trisomia presentan retraso mental
grave (100%), anomalias cardiacas (83%), anomalias
renales (82%) o anomalias genitales (89%) (tabla I).
En algtn caso el unico hallazgo ecogréfico es un re-
traso de crecimiento intrauterino importante. En el
caso que presentamos, nos pusieron en alerta una so-
noluscencia nucal marcada en la semana 10 y el ritmo
de crecimiento intrauterino (RCI) severo en la sema-
na 18.

CASO CLINICO

Primigesta de 32 afos, sin antecentes personales de
interés, que acudid a la consulta de obstetricia para
seguimiento de embarazo. En la ecografia de la sema-
na 10 se objetivé un embrién acorde con la edad ges-
tacional que presentaba una transluscencia nucal de
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Fig. 1. Ecografia: translucencia nucal

5 mm (fig.1). El estudio citogenético se realizé me-
diante amniocentesis en la semana 15. En toda las
metafases analizadas se observaron 47 cromosomas
normales con férmula sexual tipo XY. Con técnicas
de bandas GTG se identific6 el cromosoma extra per-
teneciente al par 22. Se realiz6 cariotipo a la pareja,
siendo ambos normales.

Con diagndstico de trisomia 22, la paciente decidi6
interrumpir la gestacién en la semana 18. En ese mo-
mento se objetivaba un retraso de crecimiento intrau-
terino (RCI) severo (decalaje de tres semanas) y un
pliegue nucal de 7 mm.

DISCUSION

La supervivencia tardia de los pacientes afectados
de trisomia 22 es un hecho raro. Bacino et al® infor-
maron de dos casos que sobrevivieron tardiamente.
Para Shinzel® este mejor prondstico estaria relaciona-
do con mosaicismos o translocaciones 11:22, siendo
la trisomia completa practicamente letal. Los casos
publicados de fetos o nifios con trisomia 22 describen
multiples anormalidades, (tabla I) entre las que se in-
cluyen: retraso mental mas acusado que en el sindro-
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TABLA 1. Principales manifestaciones de la trisomia 22

Cabeza y cuello: microcefalia, asimetria craneofacial,
micrognatia, holoprosencefalia, fontanelas grandes,
hidrocefalia

Oidos: implantacion baja

Ojos: microftalmia, coloboma del iris

Nariz: pliegue epicanto

Boca: labio leporino

Cuello: cuello corto, alado

Torax: térax estrecho, pezones agrandados y de localizaciéon
baja

Abdomen: hernia diafragmatica, arteria umbilical tinica

Manos y pies: mano simiesca, hallux valgus

Extremidades: luxacion de caderas, hipoplasia de radio

Columna vertebral: cifosis

Miisculo: hipotonia

Sistema nervioso central: agenesia de cuerpo calloso,
holoprosencefalia

Aparato cardiovascular: estenosis pulmonar, comunicacién
interventricular, persistencia del ductus, atresia tricuspidea,
hipoplasia del ventriculo derecho, coartacién de aorta, vdlvula
adrtica bicispide

Pulmones: hipoplasia pulmonar

Gastrointestinal: imperforacion anal

Aparato urogenital: micropene, criptorquidia, rifién hipoplasico

Crecimiento y desarrollo: retraso mental, crecimiento
intrauterino restringido

Herencia: algunos casos son familiares

me de Down (100%), dismorfismo facial (paladar
hendido en el 80% de los casos), microcefalia, holo-
prosencefalia, ausencia de cuerpo calloso, pliegue nu-
cal marcado y anomalias cardiacas (83%), siendo la
mads frecuente los defectos del tabique interventricu-
lar, anomalias genitourinarias (89%) y digestivas (las
mds frecuentes, atresia de ano y hernia diafragmati-
ca), asi como anomalias esqueléticas. Morrison et al*
describen un caso de trisomia 22 en un feto de 37 se-
manas que Unicamente presentaba un RCI severo,
produciéndose la muerte del feto en el momento del
parto.

En 1976 Zellweger et al® publicaron la primera re-
visién de casos de trisomia 22 como una entidad in-
dependiente (hasta entonces se consideraba una va-
riante de la trisomia 21). Se cree que se debe a un
error en la falta de disyuncién durante la meiosis. Se

observa con mds frecuencia en hijos de mujeres afio-
sas, aunque el caso que nosotros presentamos ocurrié
en una mujer joven.

Destacamos la importancia de la ecografia con son-
da vaginal en el primer trimestre de la gestacion
como método complementario para la deteccién de
cromosomopatias, ya que unicamente el 3% de las
parejas tienen factores de riesgo identificables antes
del embarazo (como translocaciones en alguno de los
padres), y el estudio fundamentado en la edad mater-
na identificaria sélo el 30% de las trisomias autoso-
micas.

RESUMEN

Las anomalias cromosémicas pueden reconocerse
aproximadamente en el 0,5-0,6% de todos los fetos y
son la causa del 12% de todos los defectos congéni-
tos. La mayoria de las veces no se diagnostican hasta
después del nacimiento. Los marcadores de posible
cromosomopatia pueden ser clinicos, bioquimicos y
ecogréficos (de los anejos y fetales). Nicolaides puso
de manifiesto la relacién del grosor del edema de la
nuca y el riesgo relativo de trisomia. Ante la presen-
cia de marcadores ecograficos positivos en la semana
10, debe ofrecerse a la paciente la posibilidad de mé-
todos invasivos de diagnéstico prenatal que confir-
men el diagnéstico.
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