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Ortega Negrin, 5. et al. Trisomia 13-15. Presentacion de un caso. Rev Cub Ped 49: 1, 1977,

Se informa sobre la revision de la literatura médica referente a las sberraciones cromo-
samicas y. en particular, sobre la trisomia 13-15, la més grave y rara de este grupo
de entidades. Se presenta un caso que presentd: anoftalmia bilateral, malformaciones
auriculares, de las manos y los pies. hernia inguinal y testiculos no descendidos, hiper

tonia muscular y dificultad a la deglucion:

fallece en un cuadro de sepsis generalizada,

en el segundo mes de la vida: se informa en la necropsia ademds, una enfermedad

guistica renal bilateral.

Informacion previa: las aberraciones
cromosdmicas que se pueden identificar
por el examen microscopico son las ano-
malias groseras de estructura y del nu-
mero de cromosomas., Se informa una
incidencia de 0.3 a 0,5% en los nifos
nacidos vivos.'

Las aberraciones del numero de cro-
mosomas compatibles con la vida co-
rresponden a la féormula 2n + 1: 47 (la
mas comun) y 2n + 2:48 6 2n — 1t 45
(menos frecuentes). Cuando en la for-
mula 2n 4+ 1: 47 se puede identificar
al eromosoma extra se habla de triso-
mia. Las trisomias para los autosomas
21, 18 y de! grupo D (13-15) son compa-
tibles con la vida, pero no con un feno-
tipo normal; las demas no son compa-
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tibles con la vida, Se considera que un
209 de los abortos espontaneos en el
primer trimestre son debidos a aberra-
ciones de los cromosomas. Se han se-
fialado como posibles factores predispo-
nentes los siguientes: edad avanzada de
la madre, genes que predisponen a la no
disyunci¢én, enfermedad autoinmune, ra-
diaciones, virus y anormalidad de los
cromosomas.! De las 3 trisomias auto-
somicas ya senaladas, la mas frecuente
y menos grave es la trisomia 21 (mon-
aolismo o sindrome de Down), le sigue
la trisomia 18, menos frecuente y mas
grave que el Down (la mayoria de los
pacientes mueren de 1 a 6 meses de
edad) y, por ultimo, la trisomia 13-15,
méas grave y mas rara que la anterior,
quizas porque las anomalias asociadas
con la misma son mas graves y posible-
mente el embrién muera antes del de-
sarrollo.



En 1963 fueron informadas en un es-
tudio de 60 abortos, 3 trisomias 13-15'
en 1965, entre 200 abortos espontineos.
se comunicaron 1 trisomia 18 y 6 triso-
mias 13-15° En 10000 recién nacidos
se informaron 0.3 trisomias 18 v 0.2 tri-
somias 13-15 por 1000 El sindrome de
Down es la trisomia mas facil de dife-
renciar, no asi las otras dos en que no
se ha senalado malformacion patogno-
mdnica alguna y es necesario basarse
en el conjunto de malformaciones pre-
sentes en el paciente”

Trisomia 13-15: se comunica una in-
cidencia variable, entre 006" y 0.2 por
1 000 nacidos vivos.” ' Fue descrita por

o *«.‘&

el oftalmologo Bartholin, en 1657, y pos-
teriormente por los neuroanatomistas,
Kundrat, en 1852 y Yakoviev cn 1959 y
su origen trisomico fue descubierto por
Pataw en 1960;° también $& conoce como
trisomia D, pues se trata de un cromo-
soma, no especifico, del grupo D

El peso al nacer es menor que el de
un nino normal con igual tiempo de ges-
tacidon: se informa un peso promedio
de 2 480 g para un tiempo de gestacion
entre 35 y 40 semanas.”

Prondstico: el 70% de los pacientes
fallecen en los primeros 3 meses de
la vida.®

Figura 1. Paciente portador de una  Erisomia
13-15. Se observan malformaciones de su habito
externo descritas en el texto.
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Figura 2. Anoftalmia bilateral y mallormaciones

auriculares.

Anomalias descritas: se senalan como
las mas comunes el labio y paladar hen-
didos y la microftalmia y el coloboma®
Ademas se han informado las siguien-

tes:

1.

Créaneo y cara: se han descrito 5
pacientes con anoftalmia de un la-
do y microftalmia del otro,” mal-
formaciones del pabellén auricular
y sordera.”

Piel: hemangiomas capilares, me-
nos frecuentes en el cuero cabe-
lludo.?

Manos: surco de flexion dnico,
trirradio palmar distal, polidacti-
lia, flexion de los dedos y unas
hiperconvexas y estrechas. Menos
frecuentes: desviacidn ulnar de la
mano, oligodactilia y sinostosis del
5 dedo.’

Pies: prominencia del talén y po-
lidactilia. Menos frecuente: sin-
dactilia e hipoplasia de las ufas.®

nGr
EMERD-FEBRERQ, 1877

10.

Aparato genitourinario: agenesia
renal, duplicaciones renales y de
uréteres, o ambas, rifonaes quisti-
cos y estenosis uretral.” Anoma-
lias del pene y clitoris, criptorqui-
dea, utero bicornio y utero doble®

. Aparato cardiovascular: los defec-

tos septales, atrioventricularis co-
munis y persistencia del conducto
arterioso. son las anomalias des-
critas con mas frecuencia.” Otras
anomalias informadas en casos
aislados son las siguientes: valvu-
la pulmonar bicispide:” hipoplasia
pulmonar, ventana aortopulmonar
y arco adrtico a la derecha:"™ hi-
poplasia del ventriculo izquierdo.}
retorno andmalo de venas pulmo-
nares'” y fibroelastosis endocdr-
dica.”™

. Sisterma nervioso: arrinencefalia,

algunos casos con fusidn de los 16-
bulos frontales y otros solo con
deficiencias en el nervio olfatorio
Ciclopia: malformacion grave con
ausencia del rinencéfalo, aproxi-
macion de los hemisferios cere-
brales. union de los ventriculos vy
de los talamos y defecto del cuer-
po calloso.® Cerebelo: displasia,
hipoplasia, circunvoluciones anor-
males, heterotopia celular de la
sustancia blanca y otros defectos
microscopicos.”

Aparato digestivo: hernia umbili-
cal: malrotacién del colon, diver-
ticulo de Meckel y quistes mesen-
téricos:"” lobulos hepaticos anoma-
los e hipoplasia de los conductos
biliares.

Aparato respiratorio: una sola ven-
tana nasal con atresia de las coa-
nas;'® situs inversus de los pulmo-
nes, con anomalias de las venas
pulmonares y lobulaciones anor-
males.'”

Sistema endocrino: variaciones de

tamano y posicion de la hipéfisis;'*

disminucion del nimero de folicu-
los primordiales del ovario y cor-
teza adrenal fetal persistente.'”

!



11. Sistema hemolinfopoyético: gran
incidencia de malformaciones es-
plénicas y bazos accesorios, como
hazo ectopico intrapancredtico.”
Apéndice nuclear en los leucoci-
tos polimorfonucleares y persis-
tencia de hemoglobina fetal ”

Dermatoglifos: en la palma de la ma-
no trirradio axial muy distal, surco de
flexion Gnico, patrén tenar. Dedos de
la mano: mayor numero de arcos. Dedo
qgordo del pie: patron grande, bucle ti-
bial o arco peroneo.'

Cariograma: ponc en evidencia la pre-
sencia de un cromosoma extra que se
ha considerado del grupo D o 12-15 (47,
XY, Db +)

[WacY el 5o

Presentacion de un caso: paciente A,
0. P., HG: 634-624. de 43 dias de nacido,
sexo masculino vy raza mestiza, Antece-
dentes patolégicos familiares: madre
con 3 embarazos y 2 abortos, 1 espon-
tango y 1 provocado; en el dltimo em-
barazo, correspondiente al paciente, pa-
decio de rubdola en el 1er. mes y a los
7 meses se detuvo la altura uterina,
Antecedentes perinatales: peso de 5 |b
v 24 tilla de 47 cm v circunferencia ce-
falica de 30 ¢cm; Apgar de 5 y 7: fractura
clavicular y neumonia aspirativa. Histo-
ria de la enfermedad actual: por su es-
tado estuvo ingresado 35 dias: perma-
necid en la casa 1 semana, y presento
fiebre de 38 grados C. por lo que ingresa
de nuevo v le constatan, ademds, dia-

Figura 3. Dedos de la mano contracturedos en
Hexidn y sobrepuestos unos a olros.

72

R.C.P.
ENERCH-FEBRERD, 1077



rreas y disnea. Examen fisico: peso de
G b v 8 o hdbito externo: agenszsia ocu
lar bilateral; pabellones auriculares de
implantacion baja e hipoplasia del de-
recho con atresia del conducto auditivo
de ese lado: dedos de la mano contrac-

turados en flexion y sobrepuestos unos
a otros: pies con prominencia de los ta-
lones; hernia inguinal unilateral; testicu-
los no descendidos: presentaba ademas
hipertonia muscular, dificultad a la de-
glucion y ligero edema.

Figura 5. Estudio cromosémico de sangre periférica: una da las 27 metafases inter-
pretadas, con 47 cromosomas y formule cromozcmica 47, XY, D.
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Examenes complementarios: en la ga-
sometria se informd una acidemia meta.
bélica; en el telecardiograma, enfisema
pulmonar; el electrocardiograma, coa-
qulograma y hemograma fueron norma-
les; el sexo genético se comunicd come
negativo al no presentar cuerpos de
Barr en la cromatina en mucosa oral y
en el estudio cromosdmico en sangre
peritérica; de 27 metafases interpreta-
das, todas presentaron 47 cromosomas
y formula cromosémica 47, XY, D +,
compatible con trisomia grupo D.

Evolucion: estadia de 39 dias; presen-
to gran dificultad a la alimentacion;
mantuvo el cuadro respiratorio y la aci-
dosis metabdlica con electrélitos fijos
normales y pH wrinario de 8 Al final
se aumentd el edema, sin albuminuria y

SUMMARY

con sedimento urinario normal, asi como
urga sanguinea también normal; en el
urocultivo se reportd wna Escherichia
coli con mas de 100000 colonias x ml
y en el coprocultive una Salmonella cl.
Fallecid en un cuadro de sepsis gene-
ralizada.

Resultado de la necropsia: malforma-
ciones congénitas miltiples del habito
externo (ya descritas); enfermedad quis-
tica renal bilateral; bronconeumonia in-
tersticial bilateral; gastroenterocolitis
hemorragica aguda.
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Ortega Negrin, 5. et al. Trisomy 13.15. Report of o case. Rev Cub Ped 49: 1, 1977,

Medical literature on chromosome aberrations in general, and trisomy 13-15 in particular
is reviewed, This is the most severe and rare entity of that group. A newborn with
bilateral anophthalmia. auricular malformations, hands and feet malformations, inguinal
hernia, bilateral cryptorchidism, muscular hypertonia and swallowing difficulties is pre-
sented. He died as a result of systemic sepsis during the second month of life. A bila-
teral cystic nephropathy was also found at necropsy.

HESUME

Ortega Megrin, 8. et al. Trisomie 13-15. Présentation d'un cas. Rev Cub Ped 49: 1, 1977,

Dans ce travail on informe sur la révision de la littérature médicale concernant les
aberrations chromosomiques, notamment la trisomie 13-15, qui est la plus grave et la
plus rare de ce groupe dentités. On présente un cas : anophtalmie bilatérale, malforma-
tions auriculaires, des mains ot des pieds, hernie inguinale et testicules non descendus,
hypertonie musculaire et difficulté lors de la déglutition: le malade est mort dans un
tableau de sepsie généralisée au deuxiéme mois de vie; en plus, une maladie kystique
rénale bilatdrale a été trouvée lors de la nécropsie.
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