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RESUMEN

Introduccion.. La tr’7'som7'a 22 es un sindrome poco fr'ecuerlte car'acter'fzado por

un’ cramosama extra ! pequena” marcador‘ pertenec7ente a7 gr'upo G‘ La smn 7 7tud
de’ ,sus.' ‘

'.z‘}ratqnzzen‘t"o dependena’ de 7a

evidencia de’ progresién o
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SUMMARY

Introduct1on 7‘r'7som_y 22 75 arn 7nfrequent syndrome, characterirzed b_y a sma77

marker cﬁromosome belong7ng to the! G group.,' 7’/7e s7m7 Tars t,y of 7t s,

c7 7n7ca7 characteristw's w7t/7 the character7st7cs Eaf ot/)er s_yndrames cou]d

chramosama7 anoma7 7es and assoc7ated /7157 format7ons vtr'eatment »'777 depend on
gestat7ona? age at the moment -of d7agnos7s ’ewdence or progression or

regression or errusion. and development of hydrops.

Fetalis.
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INTRODUCCION

E1 caso qus aqui reportamos es de interés por 'Ia forma en que se realizo el

abordaje diagndéstico. por ser una ent1dad poco frecuentc y de  la ‘que no

encontiramos rnportes en,'l

R Touy
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PRESENTACION DEL CASO

Paciente femenino. producto de 1la tercera gesta de madre de 32 anos Se

realizdo ultrasonido obsuetr1co en; e1 tercer mes: de'1a gestac1 n que fue norma]

ventricular. Le pac1ente

hallazges  (Fig.1). Se,

periné plano; muscu1os g teos pocof

f65été"ana1 :sa11da de m'

en ambos P ‘ .
Presento; ma]a evo1uc1 ; onwdatos de choque y repercus1on a organos blancec,

desarro]]o 1nsuf1c1enc1a rena1 y card1aca. segu1da de coagulacioén
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intravascular diseminada. sin respuesta al tratamiento., Tfalleci® a las 48

horas de vide con diagnostico de -falla organica mﬂ]tip1e1

Se realizé cariotipo en sahgre~perifériCa'mediante{e1vUSO}devbandas~G. se

analizaron 3o metafase o

grupo.

por 10 quo ‘se’dig el

post°r1ores comun1“

datos compat1b1es C,:’

rena1‘derecha dup11cac1on de 1a

cav1dad uter1na e’ 1nmadurez genera11zada ;

DISCUSION
El s1gno p1vote en nuestra pac1ente fue e] h1drotorax feta1 b11atera1 que

obligaba & cescartar una ser1e :d "d1versas causas entre e11a'

inmune’ (HFNI) El HFNI puld

con una sobrevida del 100%. Por otra parte 105 fetos que desarro11aron HFNI en

T TRSIS CON
EFA;_,LA L% GRIGEN
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cualguier momento de su evolucidn tuvieron una sobrevida general de tan sélo

el 32z.10
La aparicion tnmpr‘ana de1 derrame _y e1 nac1m1ento pr‘ematuro se asoc1an con un

indrce" cejr'

pronost1 co:

m01t1p1e,.quér

desenlace fata

la “Jiteratura

Zellweger 'y

: péjr
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la literatura Ta falta de notificacidn de casos es debida a la elevada

morbimortaiidad que pr‘ed'lspone a muertes feta’les o del periodo neonatal

s1n tener car1ot1po que ev1denc1e e1

temprano sin est.ab'lecer 1a et1o'log1a

problema o bien sekconfunda con. ato1og1a (tr1som1a 21 o. S1ndrome de OJO

de gato). :
A1 revisar diferen

signos en 1os cu'

clinicos de 1a ;_msom'la
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TABLA 1.

CARACTERISTICAS CLINICAS DE TRISO
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NDROME DE OJO DE GATO

*y

e T ¢ e
e =

TRISOMIA 22 (CLASICO)
Patladar hendido

Falta de crecimiento

Retraso mental

Apéndices y/o senos preauriculares
Orejas grandes de implantacién baja
Pliegue antimongoloide

Micrognatia

Miopia

Sordera

Luxacion congénita de cadera

Aplasia renal

Atresia de conducto auditivo externo

Pulgar no oponente

SINDROME DE OJO DE GATO
Coloboma de iris

Ano imperforado

Retraso mental

Apéndices y/o senos preauriculares
Orejas grandes de implantacidon baja
Pliegue antimongoloide
Micrognatia

Miopia

Sordera

Luxacion congénita de cadera

Aplasia renal

Atresia de conducto auditivo extérno

Pulgar no oponente
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FIGURA 1. ULTRASONIDO OBSTETRICO MOSTRANDO HIDROTORAX FETAL BILATERAL.
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FIGURA 2. CARIOTIPO DE LA PACIENTE CON TRISOMIA 22.
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