
Introducción y objetivos
La incidencia de esta trisomía es de 1/8000 nacidos vivos, és-
te dato pudiera considerarse bajo, pero debe tomarse en
cuenta que la mayoría muere en la etapa prenatal, en don-
de no es inusual encontrar a fetos con características fenotí-
picas altamente sugestivas de esta entidad, siendo el sexo fe-
menino el más afectado. Lamentablemente, en nuestro
medio existe un subregistro pues existen casos en los cuales
no se consigue la realización de un cariotipo y así, los obje-
tivos de nuestro trabajo son: mostrar los posibles cambios
morfológicos que orienten al médico radiólogo en el diag-
nóstico y fomentar el interés en el trabajo de grupo (referen-
cia y seguimiento) junto a otros especialistas como el gene-
tista y el ginecólogo.

Tórax y abdomen:
Aunque las anomalías cardiacas son poco específicas se
presenta un caso de CIV (A). La ausencia de cámara

gástrica y polihidramnios es sugestiva de atresia esofá-
gica (B).

Poliquistosis renal (C). El onfalocele de contenido intes-
tinal es altamente sugestivo de T-18 (D y E).

Resultados y discusión
De las 21,230 pacientes obstétricas estudiadas en el Hos-
pital General de México, en el período referido, se en-
contraron 227 fetos que tenían características sugestivas
de una trisomía según su puntuación (1), 31 de estos
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Anomalías cráneo-faciales
y S.N.C.
—Quistes de plexo coroides.
—Megacistema magna.
—Holoprosencefalia.
—Ventriculomegalia.
—Higroma quístico.
—Microcefalia.
—Micrognalia.
—Hendiduras faciales.

Malformaciones cardiacas,
• C.I.V., C.I.A., D.A.P.

Cuadro I. Las alteraciones más frecuentemente econtradas por
ecografía fueron:

Malformaciones esqueléticas.
—Manos en puño con sobreposición

de dedos.
—Pie equino varo / pie en mecedora.
—Acortamiento de miembros.

Malformaciones abdominales.
—Onfalocele. (Intestinal).
—Atresia esofágicas. (Ausencia de

cámara gástrica y polihidramicina).
—Riñón poliquístico o en herradura.
—Genitales ambiguos.
—Arteria umbilical única.
—R.C.I.U.
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presentaron mayor probabilidad de ser 18, pero única-
mente nueve fueron confirmados por cariotipo.

El 100% de las pacientes estudiadas tenían menos de 25
años a pesar de que literatura refiere mayor riesgo conforme
aumenta la edad materna.

La presencia de polihidramnios y RCIU es característi-
ca de la trisomía 18, sin embargo en algunas de las pacien-
tes no se pudo corroborar porque se presentaron por ur-
gencias sin control prenatal y con ruptura prematura de
membranas. (6).

Los fetos con trisomía 18 y 13 comparten muchas carac-
terísticas fenotípicas, pero hay algunos hallazgos distintivos
que ayudan a seleccionar el diagnóstico adecuado:

En el caso particular de la trisomía 18 y en relación con
anomalías del S.N.C. los quistes de plexo coroides uni o bi-
laterales se observan con mayor frecuencia, de igual modo
cuando el contenido del onfalocele es intestinal. 

En el abdomen la hernia diafragmática con ascitis y poli-
hidramnios es más frecuente; así como la poliquistosis renal.

En extremidades es característico la mano en puño
con superposición de los dedos en asociación con clino-

dactilia, mientras que en la 13 lo más frecuente es la po-
lidactilia.
Músculo-esquelético:
La mano con puño cerrado persistente se produce en más
del 50% de los fetos y generalmente es bilateral, la fotogra-
fía clínica corresponde con la representación ecográfica de
la extremidad (F y G).

El pie equino varo y el pie en mecedora son otras mal-
formaciones músculo-esqueléticas frecuentes (H, I y J).

En este caso son sobresalientes las características faciales
y de las extremidades; además se observa la presencia de ge-
nitales ambiguos.

Metodología
Del total de los procesos malformativos que se diagnosti-
caron entre el 1994 y 2001 por ultrasonido prenatal se eva-
luó la presentación de los cambios morfológicos que han
sido referidos como específicos, así como datos indirectos
para la trisomía 18.

Se investigó si existían o no antecedentes de exposi-
ción, número de embarazos y la edad materna.
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En algunas de las pacientes el cariotipo se obtuvo
por amniocentesis después de la semana 16 y en otros
después de cultivar la sangre del cordón. 

Se tomó en cuenta el sistema de clasificación de las
trisomías utilizado por “Benacerraf” (1), basándose en la
presencia o ausencia de anomalías específicas; así como
los cuadros de referencia de Nyberg.

Los quistes de plexo coroide se presentan en el 50 %
de los casos de trisomias 18 (K). Otros hallazgos fre-
cuentes son la megacisterna magna (L) y ventriculome-
galia (M).

En cuanto a la holoprosencefalia (N y O) se menciona
que es más frecuente en la trisomía 13; sin embargo varios
de nuestros casos presentaron este defecto.
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La coexistencia de holoprosencefalia y defectos facia-
les incrementan el riesgo de una trisomía. Nótese la pro-
bosis en las imágenes P-Q, y en el corte coronal por TC
donde además existe hipotelorismo (R ).

Foto clínica y corte axial por ultrasonido a las 16 se-
manas que muestra higroma quístico (S y T).

Imagen clínica y ecográfica de la cara de un feto en
el plano sagital que muestra micrognatia (U y V).

Las imágenes W y X corresponden a un caso de hipote-
lorismo severo y una fisura labio-palatina, respectivamente.

Conclusión:
El síndrome de Edward tiene una amplia afectación
de órganos y sistemas, entre las más relevantes e im-
portantes se tiene a las anomalías del SNC (holopro-
cencefalia), craneofaciales y del sistema músculo-es-
quelético.

Con el conocimiento apropiado de las características fe-
notípicas de este síndrome es posible un diagnóstico opor-
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tuno para seleccionar los casos en los que se debe realizar
seguimiento genético por medio de amniocentesis, ya que

muchas veces es el radiólogo la primera persona del equipo
médico que puede detectar estas anomalías.
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