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RESUMEN

Introduccion. La trisomia 22 es un sindrome poco frecuente caracterizado por
un cromosoma extra, pequerio, marcador, perteneciente al grupo G. La similitud
de sus caracteristicas «clinicas con otros Ssindromes favorecen su
sobrediagnostico.
Caso Clinico. Paciente femenino de pretérmino estudiada por hidrotdrax
bilateral in utero. Los hallazgos incluyeron coloboma de iris y retina,
atresia anal con fistula rectovaginal, doble arteria renal derecha, vesicula
biliar hipopldsica y atresia de conductos extrahepiticos entre otros. la
paciente fallecio a consecuencia de hipoplasia pulmonar. prematurez y falla
organica miltiple. £1 cariotipio demostré trisomia 22.
Discusion. £7  hidrotérax congénito en este caso era un Hidrotorax fetal
secundario sin Hidrops fetal no inmune (HFNI). (Cuando 1a trisomia 22 se
acompafia de atresia anal y coloboma de iris se considera variante del Sindrome
de ojo de gato. FE] abordaje de estos casos es dificil. Descartando
anormal idades cromosomicas y malformaciones, el tratamiento dependerd de Ja
edad gestacional al momento del diagnostico., evidencia de progresion o
regresion del derrame y desarrollo de HFNI.

1al ‘lave: Trisomia 22: Hidrotd Fetal: Sind e Oio de Gato:
Hidrops Fetal no Inmune.
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SUMMARY

Introduction. 7risomy 22 is an infrequent syndrome, characterized by a small,
extra, marker chromosome belonging to the G group. The similarity of it'’s
clinical characteristics with the characteristics of other syndromes could
.explain the overdiagnosis rate.. .. . . .. _ . . .. .

Clinical case. This premature female patient was studied because of the
finding of a bilateral hydrothorax in uterus. As well as others the findings
included coloboma of iris and retina, anal atresia with rectovaginal fistula,

double right renal artery, hypoplasic gall bladder and extrahepatic bile ducts

gtresia. The -patient’s. .death .was . secondary to pulmonary - hypoplasia, -

prematurity and multiorgan failure. The karyotype showed trisomy 22.
Discusion. 7he congenital HAydrothorax was identified as secondary fetal
hydrothorax without a non-immune hydrops fetalis. When trisomy 22 is combined
with anal atresia and coloboma of the iris it is considered a variant of the
cat-eye syndrome. The approach 1in these cases 71s difficult. Discarding
chromosomal anomalies and associated malformations, treatment will depend on
gestational age at the moment of diagnosis, evidence of progression or

regression of effusion, and development of hydrops.
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INTRODUCCION

E1 caso que aqui reportamos es de interés por la forma en que se realizd el
abordaje diagnostico. por ser una entidad poco frecuente y de la gue no
encontramos reportes en la literatura nacional.

La asociacidon de coloboma de iris y atresia anal fue inicialmente documentada
por Haab en 1878, pero no fue sino hasta 1961 en que este sindrome fue
descrito por primera vez por Crawfurd'y Turner, quienes reportaron los dos
primeros casos de esta entidad caracterizada por la presencia de un cromosoma
extra en el par 22.} En 1965 Schachenmann y colaboradores la reportan como una
variante del Sindrome de ojo de gato y Zellweger realizé en 1976 la primera
revision y publicacién de casos como una entidad independiente.?-3

No se ha llegado a un acuerdo general con respecto a la identificacidén del
cromosoma marcador. Se sabe que es uno extra. anormal, pequefio y acrocéntirico,
de tamafio equivalente a la mitad de un autosoma del grupo G.2-4-> Se considera
como un error en la no disyuncién durante la meiosis. Se observa con mas
frecuencia en mujeres que en hombres y con mayor prevalencia en hijos de
mujeres afiosas.®’

Cuando presenta atresia o ano imperforado se asocia al Sindrome de ojo de
gato, en el cual el problema anal mas el coloboma de iris y la agenesia renal
son considerados signos cardinales.®>® Existen autores que restan importancia
a diferenciar la trisomia 22 del Sindrome de ojo de gato debido a su
simiTitud, - considerandolos sindnimos. El diferenciarlas se .debe._a que la
trisomia 22 tiene mayor mortalidad posterior al nacimiento y en caso de
sobrevivir, el retraso mental y las cardiopatias son mas graves comparada con

el Sindrome de ojo de gato.4:5.6.8
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PRESENTACION DEL CASO

Paciente femenino, producto de la tercera gesta de madre de 32 afios. Se
realizd ultrasonido obstétrico en el tercer mes de la gestacién que fue normal
Y uno nuevo en la semana 33.4 reportd hidrotorax fetal bilateral e hipertrofia
ventricular. La paciente fue referida a Perinatologia donde se confirmaron los
hallazgos (Fig.1). Se realizaron amniocentesis y toracocentesis fetal
izquierda y se extrajeron 60 ml de liquido de derrame, Se confirmd inmadurez
puimonar y se indico dexametasona. A las 35.3 semanas de edad gestacional se
obtuvo por cesdrea paciente con peso de 1300 g. talla de 39 cm y Capurro de
33.1 semanas. sin esfuerzo respiratorio, frecuencia cardiaca menor de 100 por
minuto y cianosis generalizada. Se intubd encontrando resistencia a la
ventilacidn, se realizd toracocentesis bilateral que extrajo 30 ml de liquido
del hemitérax derecho y 24 ml del izquierdo.

Se encontréd en malas condiciones. c¢on cianosis generalizada, diametro
biparietal amplio. fontanela anterior normotensa y amplia con prolongacion
metépica. frente amplia. hipertelorismo. coloboma de iris bilateral con imagen
en cerradura. coloboma de retina bilateral. de aproximadamente 4-5 diametros
de la papila. involucrando ambas maculas., puente nasal deprimido. pabelliones
auriculares con implantacion muy baja. rotados hacia atréds y dismorficos. piel
redundante en cuello con apariencia alada., teletelia, campos pulmonares con
hipoventilacion bilateral. hepatomegalia, periné plano, misculos gluteos poco
desarrollados. ausencia de ano y foseta anal, salida de meconio por fistula
rectovaginal, manos con pliegue transversc y clinodactilia del quinto dedo
bilateral. pies con separacién entre primero y segundo ortejos y surco plantar
en ambos pies.

Presentd mala evolucién con datos de choque y repercusién a o6rganos blanco,

desarroilé insuficiencia renal y cardiaca. seguida de coagulacidn
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intravascular diseminada, sin respuesta al tratamiento. fallecié a las 48
horas de vida con diagndstico de falla orgdnica miitiple.

Se realizé cariotipo en sangre periférica mediante el uso de bandas G. se
analizaron 36 metafases con un nivel de 400 a 425 bandas. se encontrd
cromosoma extra marcador pequefio tocalizado en el par 22, perteneciente a este
grupo. por lo que se dio el diagnéstico de trisomia 22, (47 xx +22q) (Fig 2).
Se realizo cariotipo en ambos padres y en el hermano siendo normales.

E1 estudio anatomopatoldgico reportd ademds: atrofia de ambas circunvoluciones
posteriores, comunicacion interauricular de 12mm. hipertrofia biventricular y
datos compatibles con insuficiencia cardiaca izquierda. Presencia de membranas
hialinas e hipertension pulmonar. Atresia de conductos extrahepdticos con
vesicula biliar hipoplasica, doble arteria renal derecha. duplicacion de la

cavidad uterina e inmadurez generalizada.

DISCUSION

E1 signo pivote en nuestra paciente fue el hidrotdérax fetal bilateral. que
obligaba a descartar una serie de diversas causas entre ellas hidrops fetal no
inmune (HFNI). E1 HFNI puede identificarse mediante ultrasonografia obstétrica
y para confirmar su diagnéstico con éste método mds de un sitio debe estar
implicado.? Debido a que en el presente caso s6lo se encontraron afectadas las
cavidades pleurales no pudo ser considerado como un HFENI.

Otro de los padecimientos en el diagndstico diferencial -era el hidrotdrax
fetal primafidr(HTFP). que se descarté al conocer la cromosomopatia. En un
estudio realizado por Longaker y colaboradores se identificaron como criterios
de prondstico favorable en los casos de HTFP:1) derrame unilateral. 2)
resolucién espontanea del mismo y 3) ausencia de HFNI, mismos que se asociaron

con una sobrevida del 100%. Por otra parte los fetos que desarroliaron HFNI en
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intravascular diseminada. sin respuesta al tratamiento. fallecid a las 48
horas de vida con diagndstico de falla orgdnica multiple.

Se realizd cariotipo en sangre periférica mediante el uso de bandas G. se
analizaron 36 metafases con un nivel de 400 a 425 bandas. se encontrd
cromosoma extra marcador pequefio localizado en el par 22, perteneciente a este
grupo. por lo que se did el diagndstico de trisomia 22. (47 xx +22q) (Fig 2).
Se realizd cariotipo en ambos padres y en el hermano siendo normates.

E1 estudio anatomopatologico reporté ademéds: atrofia de ambas circunvoluciones
posteriores. comunicacion interauricular de 12mm. hipertrofia biventricular y
datos compatibles con insuficiencia cardiaca izquierda. Presencia de membranas
hialinas e hipertensién pulmonar. Atresia de conductos extrahepaticos con
vesicula biliar hipopldsica. doble arteria renal derecha, duplicacidén de la

cavidad uterina e inmadurez generalizada.

DISCUSION

E1 signo pivote en nuestra paciente fue el hidrotorax fetal bilateral. que
obligaba a descartar una serie de diversas causas entre ellas hidrops fetal no
inmune (HFNI). ET HFNI puede identificarse mediante ultrasonografia obstétrica
y para confirmar su diagndstico con éste método mas de un sitio debe estar
1mp11cado.9 Debido a que en el presente caso sélo se encontraron afectadas las
cavidades pleurales no pudo ser considerado como un HFNI.

Otro de los padecimientos en el diagnéstico diferencial era el hidrotorax
fetal primario (HTFP), que se descarté al conocer la cromosomobatiél Eh un
estudio realizado por Longaker y colaboradores se identificaron como criterios
de prondstico favorable en los casos de HTFP:1) derrame unilateral. 2)
resolucién espontanea del mismo y 3) ausencia de HFNI, mismos que se asociaron

con una sobrevida del 100%. Por otra parte los fetos que desarrollaron HFNI en
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cualguier momento de su evolucidn tuvieron una sobrevida general de tan sdlo
el 52% .10

La aparicion temprana del derrame y el nacimiento prematuro se asacian con un
indice de sobrevida marcadamente disminuido. La mayoria de 1los grandes

derrames pleurales descubiertos in Utero se presentan con HFNI y/o hipoplasia
pulmonar con un alto indice de mortalidad. E1 tiempo de establecimiento y la-
gravedad y duracidn del derrame pueden jugar un papel en el desarrollo y grado
de 1a hipoplasia pulmonar.

La puncidn in atero en este caso tenia como objetivos investigar la etiologia

y disminuir la compresion ejercida sobre el corazdn. mejorando asi el estado
hemodinémico del feto. E1 hidrotérax por si mismo pudo también haber sido
secundario a insuficiencia cardiaca, misma que fue un hallazgo patolégico en

este caso. La evolucidn de nuestra paciente fue fatal y esto se correlaciona

con lo sefalado por Longaker quien reconoce a la prematurez e hipoplasia

pulmonar como dos de 1los factores directamente relacionados con mal

pronostico. Ademds hub6é malformaciones multiples y datos de falla organica

maltiple que consideramos estuvieron relacionados directamente con el

desenlace fatal. Cabe mencionar que la presencia de hidrotorax congénito,

hipoplasia de vesicula biliar y atresia de conductos biliares extrahepdticos

no habian sido descritos asociados con trisomia 22 como éen este caso.

Un feto con HTFP del tercer trimestre sin examenes previos representa un gran
reto diagndstico y terapéutico. La decision de dar mangjo debe basarse en la.
presencia de hidrops. derrame bilateral. progresion del derrame y juicio
clinico.

La trisomia 22 es un cuadro raro y hay pocos reportes en la literatura

universal.la revisién mds amplia ha sido realizada por Zellweger vy

colaboradores quienes hasta 1976 habian estudiado un total de 50 casos.® Segun
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la literatura la falta de notificacidén de casos es debida a la elevada
morbimortalidad que predispone a muertes fetales o del periodo neonatal
temprano sin establecer la etiologia. sin tener cariotipo que evidencie el
problema o0 bien se confunda con otra patologia (trisomia 21 o Sindrome de ojo
de gato).

Al revisar diferentes reportes se encuentra que hay una sobfeposicién de’
signos en 1os cuadros descrites de Sindrome de ojo de gato y trisomia 22.
Inclusive Zellweger y colaboradores refieren que los hallazgos citoldégicos y
clinicos de la trisomia 22 y el Sindrome de ojo de gato son 1o suficientemente
similares para concluir que son variantes de la misma entidad nosoldgica.® En
ta tabla 1 se enlistan 1as caracteristicas c¢linicas de ambos sindromes y sus
similitudes. En nuestra -paciente. las caracteristicas clinicas correspondian
al Sindrome de ojo de gato por 10 que en teoria se esperaria una mejor
expectativa de vida. pero su estudio cromosémico reporté una trisomia 22. Su
defuncién probablemente tuvo retacion con las alteraciones que le llevaron a

la Talla multiorgdnica aunadas a hipoplasia pulmonar y prematurez.
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TRISOMIA 22 (CLASICO)

Paladar hendido

Falta de crecimiento

Retraso mental

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

Micrognatia

Miopia

Sordera

Luxacién 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 yl/o senos preauriculares
Orejas grandes de implantacion baja
Pliegue antimongoloide

Micrognatia

Miopia

Sordera

Luxacién congénita de cadera
Aplasia renal

Atresia de conducto auditivo externo

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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