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Introducción. La rrisomfa 22 es un sfndrome poco rrecuenre caracrerizado por 
un cromosoma extra.- pequefio. marcador. perrenei::ienre ai grupo G. La s1'liiilirud 
de sus cara~terfsrica; clfnicas con orros sfndromes ravorecen su 
sobrediagnósrico. . .. ... . 
caso c1 ;~fé~ ;f> -Pa;·rente ·- remen7·nó •<dé..:; ~;.~~Í§rm7·no :_--¡;;t'Udtáda . p<Jr .- 'htdr~iórax 
bilareral 1:~ ~ útéro. LOs ;h~1iJizgÓs- i-,,/:J';;J_,~¡.¡,,( ;};j~1on1a; de irts> y retina. 
arresia· .. éJna1. {;,;;~;";fst:Z7~Lr~'2~ová!lina/:'•;d;;;;i-.·arrei-ia~r~:,;;_-deret!:ha:; •·v~;fcula 

:··;',:;.'.'.:'···.'.~ -·.:-.·"_.:~~;";.~-~: ::.::~_,.:::, .. 
biliar _-.h'ipoplás/ca :y;faú;e~fa~:(fié-;C]ndur¡rosJ-ext~~hé'p~ticos• ~'nlj.(:};iros. _ La 

pacie-,,te ;~u-~1~{1fp-51!e;~.~.--:.-_-.-.·_·_····ªE-_r1·.;_:c_ .. :-c;~a1~1.·_.f1?0'.~t~e1_p-f:c1;·0"~-_;ª_.-.. _ .... :;Éf'l7JO•.~,f :si;trtr.-º-~---~-.. _· __ ~t;:-ri•ª1>s;~rº&111(11a~-u-;{'2,1,o. ~~f :: ~:,.;;,ª iZr~z_ .Y ra l. 1 ª orgánica,,,. .. ·; , uc-. ,, -=· •' \_\:•,,, 

oi· scusi6F:· E;~f\~~~~d~~;~~r~>:cson"s}_¿},tr~_-~,~~~· ,g~f:~} g~i~}··~tj~~-w~~.F~·dfr:ió;~x. reta 1 
secundario •$irI/ •fitid!C:!!~ ·(~i~~-"~-~~} i~'fu1~/~iHfNIX ":§~fd~':_;· la ·tr1/_ol11ia .· 22. se 

::0mPo:;ª:~~.;~:t;2i/'!ffei&eJ:!J!f ~~~ftJ1:~~Ci!§;~~~JtJ!/r~;:;-;;;;¡~;~·· .. d;~s~:~::::: 
anormalidade~ l~~;ombi~~ii:as y•m;;rorméJciones. el ;;;;;~/11ie;,to dependerá de la 
edad ge~'i,;~i~h~·7S!.a1 · /;;;;,-::;,t; :del diagnóstico. evidencia de progresión o 

_,-.c.;=---:;:.--.~~<:~-¿. ·-

regresión de)der'r;áméYdesarrollo de HFNI. 

Pal abras Clave· Tri somj a 22 · Hj drotórax Fetal · Síndrome de Ojo de Gato· 

Hjdroos Fetal .·no Ininune 

r 
TE. c;:rs con "T .u ..... } ·l .!1j 

' . ., ,-e-, V ---- - -· : ·~""±-En} 
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Introduction. Trisomy 22 is an int'requent: syndrome. charact:erized by a small. 

ext:ra. marker chromosome bej¡:Jng{ng t:o the G group. The si'ndlar{t:y or it: ·s 

clinical charact:erist:ics wit:h. t:he ·_charact:erist:ics or ot:her syndromes could 
-. ' ' ·'' 

explain t:he overdiagnos/s rat:_e; 

~::::'.:;·:·;;;:¡:t;ff;jJitia~f ~f~ulff[fn(Á~~;J;;~'f gp~~l~~,;0;:;: 
included .. i::oloboma';or.;;fris.:·and<ret:ina;'.(anal.;·at:res7·a._wit:h·._rect:ovaginar,:fist:ula. 

~~!illJ!lllitl~Til~:~~~ 
wit:h a17;/ at::.esia·:á~d c~·ioboma dt:. ~Í,e:i1:;;:s ~t:· ·1~ .·c;;,~ide;ed. a ·~ar;ant:·;r t:he 

-;-,,--~:-;, ,.,~,- ':·- '.::';. ~;:. ~- .~ ;· . :o .-:.;;~_-'-:-y¡,';;,.;·: " c;:;";7--. · - ·. -- :;, ·, )'.:.::; ,-; ·,~: ;:_...; ' ._,y,· ' e· .:·I-. -;: .'-'}.- •i ; ,;:;;:;y ·, ·--, ~ ·, '< ·;:~ ~- ;,._ .,. ·;~; ; .. •::,,-. · e·-· 

cat:·éye_ syndrome:.;·7he approach in. ·th'ese> ~'ases is?''diiácúlt:. ''DiscarCJing 

chromosomal ~n~"',¡,~¡~:~.S and associat:ed malrormat:ions. · t:;~at:ment: wil l depend on 

gest:at:ional age · at t:he moment: or diagnosis. evidence or progression or 

regression or errusion. and development: or hydrops. 

Key Words· Trjsomy 22· Fetal Hydrothorax· Cat-eye syndrome· Non-Immune Hydrops 

Eetaljs 
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El caso aue aaui reportamos es de interés por la forma en que se realizó el 

abordaJe di agnóstico. por ser una entidad poco frecuente y de la que no 

encontramos reportes en 1 a lT terafüra~: nai:ión1ff. 

La asociación de ccilobÓma de iris y atresia anal fue inicialmenT"'. documentada 

por Haab en 1878. ·.pe.ro no·. ;u~ :~ino h~~ia i961 en ;que este· síndrome fue 

descr1 rn por pr1me~~\\f~~(: · por 'C:r~~j~;d:;Y:~Íu,t'.~er. ·éqú{~n~~ ')ipOr-carS~ :16s; dos 

primeros casos de. e~~ª'~~t,id~·d: c~~~ctéri.zada p~rna ·psesencia de.un;cromosoma 

;:::;~:~ ::,l~;~~~~i~~~:ir~eJ~!~~~zi{f f :f~A/JJ:Jf J;,~~:ff :p:c:~m~:: 
No se ha )lég~d~;~FQ~}~.ª5~eFdo;';tgi6~f~1.¿ori respecto a la foerit.i i'i caci ón. del 

cromosoma marcador: ;~e~:sabe'i'.iue·esLun() extra. anorma1. pequeño y. ácrocéntrico. 

de tamaño eq~~valen~:.á l·~·~~ii·a~'~e·~·~· a~t~soma del grupo G~z. 4 , 5 Se considera 

como .un err:or~:eri'/1~. rio.·.·~·i~~unciÓn durante la meiosis. Se observa. con más 

freé:uerícia ~;, rfa.i.:f~r'es \.:'éiue''1 'e!~:~orrit:J;es y cOri mayor prevale~cia en hijos de 

mujeres año~~~ 1.: 5:?f. / .'· · 
Cuando prest::!~t~?~t~~~ia ~··~~º imperforado se. asocia al Síndrome de ojo de 

gato. en el~cu¿·L;§1)foq1~;~-~ana} :mas el C:olo_borriá.'de'{~1~·.·j·ia a~enesia renal 

son consi deradbs.signos• Ca~dinaí'e~~5:6.·E.Xi sten';'autores •.que ·~~s~a~>i~¿o;tanci a 

ª di fer~rici·arJ} ~· ~t:r1 somí a· .. ~"2~::deJ ·~íria~3in'i0 "d'e! ojo' ci~ ia~<T C:i~bi,do · ª .su 

similitud ... co~sieierá'n'i::k;Yo'5; ~i~ógirrlos:' ,·[i. dit~~~r,¿.~'~r1a~ s~ · ciebe .·a· que la 

trisomía 22 tie,ne'mayor' ~o'~~alidad b~sterior al ~~cim~ento~ y en caso de 

sobrevivir; el r~t'.;~s~ '~~~t1f :;. las ~~~di op~tí as son más. graves comparada con 

el Síndrome de ojo d~ ~~~~-_4.s'.6.8 
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PRESENTACION DEL CASO 

Pac 1 en-ce femen1 no. oroducto de 1 a tercera gesta de madre de 32 años. Se 

realizó ul-crason1do obstétrico en el tercer mes de la ges-cación que fue normal 

y uno nuevo en 1 a semana 33'. 4 reporte hid_l-ótórax fetal bi 1 atéralºe 'hTpertr-óf1 a 

ven"tri cul ar. La paci ent:e fue referi dac. a' P~rin-at§lo~í a'donde s~:ccicgt-1r-~_a;gn fos 

hallazgos 

i zqu1eraa 

< F, g. 1) . Se rea l. 1 z~~6n . :~mnipcen"t~si s.· >.Y ]ºr-acocé~i,esi s: · · fe ta 1 

y se extrajeron 60 ml _d~;l i ~LJ;d() Iéie• derrame.···· sé ·••confi rmó.1 nmadUrez 
--· '.' .~;·:-_,,-::~,~:o:·;; .: ·>_,~ - ' 'º~·"- ·;:_··, -

pulmonar y se i ndi CÓ de;¿an\etasor:;a: ·~-· 1 as_J5:3 semanas,·- dé •edad ge'staéional 

obwvo por cesárea. •pacierÍt~'.-C:d~/~eiC> c1~ faoo>ª'.-Iai1a /cie_ 39•>·ciri:.Y. é::'ap-ur::ro de 

33. 1 semanas. sin esfuerzo,'respjÍ;ato~io; :fr¿éu€!'ric•iá iÚc:l; a ca ':~enC>i- d-~, ioo por 

minuw y - ciar:iC>s~s' 'geíiei-al.izada:i se ·.;·iri~~t:>ó e~cci~tr~rÍdo r~~is~~-ncia a la 

vent:i 1 ación.· ~e rea) i .zé>>_~éiraccícente~i'd;:b~'i ate;.:.31' que2extra~6·-··jo_·-· ml -de·· 1 í qui do 

de 1 hemi tórax• derecho'ii• ~4 ml del.;i z<;¡ui ercio:_,-. 
se encC>~t~é> \en rrlal as ,'\:ond~~i cines; <C:on · cianosis · generalizada.. diámetro 

',·,;. ·- ,".}<·. ~':;··- .\;:,.~·· 

b1 pari eta1 anipJicí. :~fc:{qtane1 a ~ánj:éri~r-Cno_rmotensa y amp1 i a con pro1 ongaci ón 

metóp1 ca'. 'f ~'eg.¿~'./-.3rri¡:)1 ~-,~ .t:ii;'8~rt~i Óri~;¡;b'. ·~ol gbo~a de· iris bi 1atera1 con - imagen 

en cerradur~ ;. é::o Íobo~-~ "-¿;~ ¡.-'~t'fna 'b~;~~tera 1 . de aproximadamente 4-5 di álrietrcs 

de 1 a papi 1 a·~._•.•- i n~ci1:J¿p~~\j~·¡~~J;~'i:~%~¿·G~~i ~ puente nas a 1 deprimido. p~Be{1 o~es 
auri cu1 ares; .c~Fi Tí!l~f~~g~·f;tb'[~~·~j;~-~J~? :citados haci ª atrás y di smór-f_i cos :: '"pie i 
redundant_e : erí~::cuelJ 6\coniál:>af:.ieii2:i a\ alada. tel etel i a. campos pul IT1o11a,re~· con 

h1 poventilaci¿~j'1J'.il~¿t~~;1·{:iJ~~·~~f~g~~~~-, i a. periné plano. múscL1 o~~glÚ~os'poco 
desarrol l ad6s);~· ~·~~~~C:'~-~:¡;~-~~:;~~~~;y;ticiseta anal. salida de mec6n;¿- ';6r~·- fí Stul a 

rectovagi n~Í .' ·. m~~os· "~6~ 1 ·¡:>1'~-·~~U~< fransverso y el i nodactil i a ~~{ ~~i~tó dedo 
'"··~:;-.·. .. ·:.'. ·:'-'º' -)e:< '-· .. ;,.-'" 

bilateral. pi ~s;con .separ,aci ón éntre. primero y segundo orté30s .Y:'sl.Jr;co plantar 
.__,-.-,.· 

. . . . ' . 

:~e::~:: ::~:~ :~olu~i~g ,con datos de choque y repercusión a órganos blancc. 

desarrolló i nsufi ciencia renal y cardíaca. seguida de coagulación 
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in-travascular diseminada. sin respuesta al tratamiento. falleció a las 48 

horas de vida con diagnóstico de falla orgánica múltiple. 

Se realizó cariotipo en sangre periférica mediante el Liso de bandas G. se 

analiza ron 3ó meta fases- con ºun-- nivel -=de-- 400 -a-,--425 --bandas=.- ===se-··= encontró 

cromosoma extra ~arcáa5; ~equé~o lb~a~izilcio en ·el-• par 22. pé~t~~e!é:~erÍte a éste 

grupo. por lo que se_dió i:l -diag~ós~i~C)ia~\;is()~;¿ 22: c4lxx +~2q) CFig 2L 
y·: -- -

Se realizó cariotipo en arnbos 1·padres y•eíl>el•herrnánosi~rído"'riórm~l~sY 

El estudio anato~opatoló'giC:()''~dJdr!i'¿·/~~:~¿¡•~ -~tr6fi a de ~~bis é:i ri::unvol uci ones 

pos t:eri ores. comuni caciÓn i n~e/~¿~~d~1~r /d~ 121n;;J-; hi pértrof_i a biventricul ar- y 

daws compatibles ·con·-·· insufic-i enC:i~:-C:a~clicic:a_ -ii~~i~rcia: f'r:e~~ncia ele membranas 

hialinas e hiperten!;ión. pulmonar, A~~~si~.- de-· ~onducto~ extráhepáticos ccn 

vesícula biliar hipoplésica. doble-_art~ria· renal derecha. duplicación de la 

cavidad uterina e inmadurez generalizada. 

DISCUSIÓN· 

El signo pivot:e en nuestra paciente fue el hidrotórax fetal bilateral. que 

obligaba a descartar una serie de di ve_rsas causas ,entre ellas hi drops fetal no 

inmune CHFNI). El HFNI puede identificarse mediante ultrasonografíá obstétrica 
: ' . ' . . 

y para confirmar su di agnósti c6':con éste ºmetodo m¿s é!e"'.un -5i··tií::i . debe estar 

implicado. 9 Debí do a que en ed pr~sente c'aso.,sÓl () s~··enh~~trardrí .afeétadas 1 <:s 
- -~. : '. -: - .,- - '" --···· . «, '. . .,..... ··:> ._ ,, '.J . 

ca vi dades·,._pl_eu_r~J es·-... _n~----p~·tj~·\ ser-:; C:on-S'i der-ádO~-~-·COrrio"·,\Jrí-~-HFNI--: ~-:\~. '·"'· , .. 

Otro de 1 os -p~del::in1;E:!l1:f()5 e~ ~f 'd~ ~91lósti~o , d{;e~~í)~i:Cll / e;~-~'ei i~'i cl~otórax 
• --~·-:_ '.'. '-' .'._,.'. ~' ;-_·:_>·-::'~:: ·-~;~'·-.e ', .. : . ,··_;_.• ':: ::•,, 

fetal primario CHTFPL que se deS'éartó''al C:Onoc~r ,la''Eromosomopatía. En un 

estudio real; zado por Cóngake~ .. /~olaboÍ:~do~e;;:'i~;<id~~ifi~2~ar~rí\2srii; .¿ri ~eri os 

de pronóstico favorabl~ en '1ci't :c:·a~~~ ci'J Í-l~FP!1Y de~r:~~i= ~~1iatéral. 2) 

resolución espontánea del mismo y 3) -aus~ncia de HFNI. ~i~mos que se asociaron 

con una sobrevi da del 1ÓO%. Por otra parte 1 os fetos que desarrollaron HFNI en 

( TESIS CON 
\FALLA GZ ORIGEN -------
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cualquier momento de su evolución tuvieron una sobrevida general de tan sólo 

el 52%. 10 

La aoarición temprana del derrame y el nacimiento prematuro se asocian con un 

índice ae sobrevi da -º•marcadamente - di smi núi do::•'CLaº mayoría ·de .'-1 os - ·grarfdes 

derrames·· pTéüri1es ~#s~ÚB'i~~~bs: fr(útero;'se)>r'~senta.n ¿Jn· --·HFN'I y/~hi pOplasi a 

pulmonar con urÍ 'a1l:_~ írÍi:Íice de' mortalidad., El tiempo de establecfrniento y_ la 

gravedad y düraci.?r1 d~l-~derrame ;pu~de~-j~g~~. -~~ ~~p;:l en •el·. d~~~-~;o"J16 .Y, grado 

~: ::n:: :~P: ~s~:;~l-:onna¡dte 0~as() térifa como·_ ~b}e!ti~os ~:n;est}8ar l~- etiOl ogí a 

y di smi nui_r ·la -c~~pr~si¿n··ej~rcf~a s88r:e el ccir,az_ó;n,: éeJora~~ó~ ª~-~ el 'estado 
->··=.'· -,. 

hemodi námi CO. del • fetb~ • El i hidrotÓr~~';'.pb¡-<sfi;m-i'~·mÓ pudo' t~~bié~ ; hab~r si do 

secundario a i nsuf.;2iénC:ia ca?dúi<:'.~/!ln; s~?'f_q~~~fu~\uri"h~Í la'.Z98' patológico- en 

este ·caso:- La evolutfórl'de;nuestfa.pacfente.fÜe;:f-atal/'yves'io se correlaciona_ 

con 1 o señal acio 'por <'Lbri9~!é¿/:'. tjuieri·::réconOe:e· a; 1-~-· ¡:;-~en1at~r'-ez <e . hipop1 a.si a 

pulmonar como •.--dos._,'}~~ , · ib~ facfores -~~-r~Cta~~ríteA•r~{a~·; o~ados_,. con mal 
"' ;~.j--: ' ' -,· .. ~ --:; ' 

pronóstico: Aderná~' ~~l:>ó~~ ~ai iC>~ln~~;'ónes '/mú1-t;p1és'Y•·d_atos - de · fá11 a '•or9án1 ca 

múltiple que . c:oris1Cíer:~mós~ ~s;GJfar-~11 . -~~~~ccióriados ¡:df~ectá~~~i~ éol1 -e1 

desenlace fatal - Cab~ ,i;;-eXC::io~~r que'; la-._-· pi-esencia ''de ,/tiicÍr-otÓr:aí< corígeni to. 

hi pop1 asíª de- v~síc:u.1~-6;}''i~&~r~:i1:esi~T~e~;~º~d1J¿:t?~ ~J\i,ar~s\~~~r:-~~epáticos 
no habían si do dese,:_.¡ tosYasbciados C::on :tr:isÓmía ,z2;comci' él1 esté{caso. _ 

;_ ·· · :'· .,- ..... -~=.._: ~·~ -:.\:_:·:· -<-:- : ., ) -/~ ,:· .. _:.;~-~--- ·\ i\ .-"<;---:::· ,_':·:.~.~:>>·-~ \>'_ . ~~·':z~-~.< :··:,.,_; __ ~..._ :\ :::.:·_>> =~:::·-:->,:,:':' :. ,-.-;. -~-~:;_ .· _-<f>~ ;'.,~-"--'.·:_.,_:-:·-~.',:'· ,. ·:>' 
Un feto con HTFP'. de_l ióter,cér:· tr,i mestreFSin .-·· ~xámenes preví os representa 'un g~an 

reto di agnóstic§ ye t~(~!Jé~t.; ~b .. 20t-~'·cj~ci ~ió;;~-·~;.~d~r hi~'n~j6:~ci~G~ basarse· en 1 a 

presencia ·.de' hi'~;.C>~~:> de~r:.amé ;1:A~~t:~~·~1·: r;P;~~~~·~;~n- ci~1· _. _, · . .:iuici o 
~:,.-.- ·;,~.--· -.·.··.X•• ·~:};~;:~. "' 

<~~:~~~ : r-b! .y_.· hay . po~o~·· ~~p~rtes · en 1 a 1; teratura tri somí á 22 ·es 

clínico. 

La 

uní versal .. 1 a revisión más. amplia ha sido·· ,:_eal_iz~da . por Zellweger y 

colaboradores qui enes hasta 1976 habi an ést~dia:d~ ~ntotal de 50 casos. 6 Según 
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la literatura la falta de notificación de casos es debida a la elevada 

morb1mortalidad que predispone a muertes fetales o del periodo neonatal 

temprano sin establecer la etiología. sin tener cariotipo que evidencie el 

problema o bien se confunda con -ot~aZ.patofogi-a (trisomia 21 o Síndrome de ojo 

:~ g;e1:vo1)s.ar diferentes .• r:ebo~~e~ .~n~Je'ri~ra que hay una sobreposición de 

s 1 gnos en los cuaci~Ós· ·ci~~~;-f;\'c:l{\i~-·ºsi ;iarC>~e·é:le· •ojo de gato .. y i.fA;so~i a·· 22. 

Inclusive Zel lweger · y··_--coi~b6~~-~~res0";i~~;~~n: ql.J~· 10-!5 -··-~·~l l~~~g~{~iic51ó~~cos y 

el; ni cos de la triso~í á[22 y ·~1.siri"drc5~~:'.ld~Io"j6·:(j~; ga~6.s6n.16.~~f-iéién~emente 

::::;~~~:::~:n•~::::i;jj!~tt f~Jvff~~~i~~;~\~1{~~ii~~~~1&:~
6

~~~t~i;~; 
al Síndrome de ojo ·cie::g~tci ~J~:focí•;',q~;·{~n;"•t~~ri,~ ~éJ"E!sl?E!faric¡~(¿ni.mejor 
expenati va de vi da,_ -~é~o;_suies°t.ua;~. crOrii6sóílJjco::~~~o2tó'.:_u_na ts)~o~ia 22>.Su 

defunción probabl emerrt~ ~tÚiío·'.;é1 aciÓ~ cc:ln 01'asfa1J~~aciones ·~ue{le l_levaron· a 

la falla mul ti orgá~i C'~ ~iJl'la~<:lad a· hi~C>¡)i ~~i·a Í:>úTmonar;.Y 
~»'<~·· ·.: .. / :·.' 
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TRISOMIA 22 (CLASICO) 

Paladar hendido 

Falta de crecimiento 

Retraso mental 

Apéndices y/o senos preauriculares 

Orejas grandes de implantación baja 

Pliegue antimongoloide 

Micrognatia 

Miopía 

Sordera 

Luxación 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 
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Orejas grandes de implantación baja 

Pliegue antimongoloide 

Micrognatia 

Miopía 

Sordera 

Luxación congénita de cadera 

Aplasia renal 

Atresia de conducto auditivo externo 

Pulgar no oponente 
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FIGURA l. ULTRASONIDO OBSTÉTRICO MOSTRANDO HIDROTÓRAX FETAL BILATERAL. 
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FIGURA 2. CARIOTIPO DE LA PACIENTE CON TRISOMÍA 22. 
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