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El sindrome de Edwards o trisomia 18 es una entidad compleja, con

Citacién Lopez-Rios V, Grajales-Marin E, Gomez- afectaciones en los sistemas musculoesquelético, craneofacial,

Zambrano V, Barrios-Arroyave FA. Edwards syndrome with cardiovascular y neuroldgico. Su genética es variada, presentandose
long-lived congenital heart disease: a case report and review tanto de manera completa como en mosaicismo. Es infrecuente que
of the literature. Medwave 2020;20(8):e8015 la supervivencia supere el primer afio de vida. Su caractetizacién

fenotipica no es patognomonica, por lo cual el cariotipo es

Doi 10.5867/medwave.2020.08.8015 fundamental para el diagnoéstico prenatal por medio de

amniocentesis y cordocentesis mediante técnica de hibridacion

Fecha de envio 12/6/2020 fluorescente 7z sitn. Se presenta el caso de una paciente de ocho afios

Fecha de aceptacién 15/8/2020 que ha sobrevivido con esta condicién, a pesar de presentar

Fecha de publicacién 3/9,/2020 tetralogfa de Fallot acompafiada de malformaciones cardiacas

graves. El diagnéstico comenzo6 por ecografia de tamizaje prenatal
alas 16 semanas y ecografia de detalle, con amniocentesis y cariotipo
de liquido amnibtico, con resultado 47 XX+18. Ha sido tratada por
multiples  especialidades médicas, debido a complicaciones
osteomusculares, — articulares, neurologicas, metabdlicas y
cardiovasculares que han limitado su calidad de vida. El manejo de
estos pacientes requiere un equipo médico multidisciplinario. La

Origen No solicitado.

Tipo de revision Con revision por pares externa, por tres
arbitros a doble ciego.

Palabras clave Trisomy 18 Syndrome, Tetralogy of Fallot, consejeria a los padres debe incluir aspectos relativos a la sobrevida,
Ultrasonography, Prenatal, Survival, Abnormal Karyotype complicaciones frecuentes y riesgo-beneficio a evaluar antes de
someter al menor a intervenciones quirdrgicas complejas o
correctivas.
Abstract

Edwards syndrome or trisomy 18 is a complex entity that involves the musculoskeletal, craniofacial, cardiovascular, and neurological
systems. Its genetics are varied, presenting both in a complete and mosaic type. Survival rarely exceeds the first year of life. Its
phenotype characterization is not pathognomonic, so karyotype is essential for diagnosis, prenatally by amniocentesis and cordo-
centesis by FISH technique. We present the case of an eight-year-old girl who has survived with this condition despite presenting
tetralogy of Fallot and serious cardiac malformations. Diagnosis began with prenatal screening ultrasound at 16 weeks and detailed
ultrasound, with amniocentesis and amniotic fluid karyotype, with a result of 47 XX+18. She has been treated by multiple medical
specialties, due to musculoskeletal, joint, neurological, metabolic, and cardiovascular complications that have limited her quality of
life. The management of these patients requires a multidisciplinary medical team, and counseling for parents should include aspects
related to survival, frequent complications, and risk-benefit to be evaluated before subjecting the minor to complex or corrective
surgical interventions.
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Ideas clave

e La trisomfa 18 es un sindrome complejo, con hallazgos fenotipicos y catiotipo 47 XX+18, con una prevalencia

estimada de uno por cada 6000 a 8000 recién nacidos.

e No es usual la supervivencia mayor de cinco afios y son escasas las publicaciones que reportan casos de pacientes

mayores de esta edad en el mundo.

e  Se describe el cuadro clinico de una nifia de ocho afios, quien ha sobrevivido a pesar de cardiopatia severa y otras
complicaciones osteomusculates, cardiovasculatres, neuroldgicas y nutricionales.

e Este es un reporte poco frecuente con respecto a lo informado en la literatura, que aporta al conocimiento de esta
trisomfa en cuanto a caractetisticas fenotipicas y sobrevida de los pacientes, aspecto importante para establecer

acciones diagnéstico-terapéuticas cotrectas.

Introduccion

El sindrome de trisomia 18 o sindrome de Edwards es
polimalformativo, producido por la existencia de tres cromosomas
18. El genotipo completo se presenta en el 95% de los casos, ya sea
por no disyuncién o por translocacion, aunque también se describe
un genotipo incompleto en el 5% de los casos, pudiendo ser en
mosaico o de trisomifa parcial'. La trisomfa 18 es la segunda
cromosomopatia autosémica mas frecuente después del sindrome
Down o trisomia 21. La prevalencia global estimada es de uno por
cada 6000 a 8000 recién nacidos y su frecuencia se incrementa en
madres de edad avanzada?.

Los pacientes con trisomfa 18 tienen una elevada mortalidad desde
el momento del nacimiento y a medida que avanza el tiempo menos
son las probabilidades de sobrevivir, principalmente debido a su
cardiopatia congénita. S6lo del 5 al 10% de los pacientes superan el
primer afio de vida. Se han reportado pocos casos de supervivencia
en la literatura después de los cinco afios?, ya que se ha evidenciado
que, de los que logran sobrevivir por encima del afio de vida, s6lo
hasta 12% presentan supervivencia a esta edad?>.

El diagnostico de trisomia 18 se puede realizar a nivel prenatal por
medio de ecografia de detalle, detectando malformaciones
anatomicas. También es posible efectuarlo mediante pruebas de
amniocentesis o cordocentesis, para realizacion de catiotipo o
hibridacién fluorescente 7z situ (del inglés Fluorescence in  situ
Hybridization, FISH)*. Después del nacimiento se diagnostica por
medio de cariotipo bandas G en sangte periférica>¢. El diagnéstico
temprano incluye también determinaciones hormonales, previo a la
realizacion de estudios invasivos’.

Se presenta el caso de una paciente diagnosticada con trisomia 18
con una sobrevida mayor a los cinco afios, poco frecuente con
respecto a la reportado en la literatura, ademds de la presencia
conjunta de cardiopatia congénita severa y multiples manifestaciones
del sindrome tipicas y atipicas. El objetivo es aportar informacion
acerca del conocimiento de esta trisomia en cuanto a caracteristicas
fenotipicas y sobrevida de los pacientes, lo cual es relevante en el
campo de la genética, aspecto importante patra establecer acciones
diagnéstico-terapéuticas correctas.

Reporte de caso

Paciente de sexo femenino de ocho afios, procedente de Pereira,
Colombia. Es hija de padres no consanguineos, con edades de 36
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afios para la madre y 35 afios para el padre en el momento de la
gestacion. La paciente es producto del sexto embarazo, ya que las
dos primeras gestas terminaron en aborto espontaneo y de la tercera
a la quinta fueron de curso normal no presentindose
cromosomopatias. La madre asisti6 a un total de siete controles
prenatales, tuvo parto a término a las 39 semanas, no recibi6
orientacién adicional sobre salud sexual y reproductiva ni tampoco
consulta preconcepcional.

Durante los afios previos a la consulta, la paciente recibié manejo
interdisciplinatio por pediatria, nutricién, cardiologfa, ortopedia y
genética, con evolucion limitada en su desarrollo. Los datos clinicos
del presente reporte se recolectaron retrospectivamente a partir de
una consulta de seguimiento y control por un nuevo pediatra, debido
a su patologia de base (trisomia 18), en el afio 2020.

Al examen fisico presenté las siguientes medidas antropométricas:
talla 99 centimetros, peso 12 kilogramos, indice de masa corporal
12,2 kilogramos por metro cuadrado, con diagnéstico de
desnutriciéon proteico-caldrica severa cronica debido a que a lo largo
de su vida se ha mantenido en percentiles inferiores para la edad, a
pesar de tratamientos previos con suplementos alimenticios.

Con respecto a los hallazgos fenotipicos se encontré hipertelorismo,
plagiocefalia, micrognatia con pabellones auriculates de
implantacion baja (Figura 1), fisura palatina y arco palatino estrecho
(Figura 2), cejas pobladas con sinoftis, hipertricosis (Figura 3),
hipoplasia de las fosas nasales, cuello corto, escoliosis, luxacion
congénita de cadera bilateral con limitaciéon para la abducciéon y
flexién mayor a 90 grados, pie equinovaro izquierdo y pie talo-valgo
detecho con atrofia muscular marcada (Figura 4), manos con
desviacién ulnar con segundo y quinto dedos superpuestos al tercero
y cuarto e hipocratismo digital (Figura 5), retracciones en rodillas y
tobillos, hipertricosis, hipotonia y cianosis central. A la auscultacién
cardiaca se encontr6 un soplo mesosistélico 4/6 en todos los focos
auscultatorios.
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Figura 1. Fotografia de la cabeza. Figura 3. Fotografia de rostro.

Fotograffa lateral izquierda de la cabeza. Se observa plagiocefalia, Se evidencia hipertricosis, cejas pobladas con sinofris y cianosis central.
micrognatia y pabellones auriculares de implantacién baja, dismérficos y Fuente: imagen tomada por los autores con autorizacién de los padres de
rotados a postetior. la paciente.

Fuente: imagen tomada por los autores con autorizacién de los padres de . , . . .

la paciente. Figura 4. Fotografia de miembros inferiores.

Figura 2. Fotografia de cavidad bucal.

g

Pie equinovaro izquierdo y pie talo-valgo derecho, ademas con
atrofia muscular marcada.

Fuente: imagen tomada por los autores con autorizacion de los
padres de la paciente.

Cavidad oral. Se observa fisura palatina y arco palatino estrecho.
Fuente: imagen tomada por los autores con autorizacion de los padres de
la paciente.
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Figura 5. Fotografia de ambas manos.

Manos con desviacién ulnar bilateral con segundo y quinto dedos
superpuestos al tercero y cuarto, hipocratismo digital y cianosis periférica.
Fuente: imagen tomada por los autores con autorizacion de los padres de
la paciente.

En ecografia de tamizaje realizada en la semana 12, se encontr6 feto
con apariencia quistica, septada a nivel de la nuca, edema de pie
generalizado, derrame pericardico, probable defecto del tabique
interventricular a nivel de la cruz del corazén. En ecografia Doppler
tricuspidea sedetecté regurgitacion y en el de ductus venoso, flujo
reverso. Ademas, se encontré translucencia nucal aumentada. Se
solicité biopsia de vellosidades coriales antes de la semana 14 o
amniocentesis desde la semana 16. Se le realizé cariotipo de liquido
amniético y fetal mediante técnica de hibridacién fluorescente 7 sitn,
con resultado 47 XX+18 en todas las mitosis analizadas,
clinicamente compatible con trisomia 18.

Se le efectud ecografia de detalle donde llamé la atencién huesos
tubulares entre 3 y 4 semanas, menores para la edad gestacional y un
peso fetal estimado por debajo del percentil 3. A nivel cardiaco se
observé defecto septal en el espacio intermembranoso de 2,8
milimetros asociado a cabalgamiento de la aorta, tracto de salida de
ventriculo derecho aparentemente normal. En extremidades se
observé angulacion de pie respecto a las piernas. Adicionalmente, se
detect6 megacisterna magna y polihidramnios.

Al nacimiento presenté cuadro fenotipico y malformaciones
compatibles con el trisomia 18. Debido a que la paciente ha tenido
una sobrevida mayor a los tres meses, se hizo necesatio establecet si
la trisomia era libre 0 en mosaicismo. Para esto, se solicité estudio
citogenético con bandeo R en sangre periférica para definir cariotipo
con resultado 47 XX+18 en un recuento de 20 metafases, esto es,
una trisomia 18 libre. Se realizé el analisis citogenético a los padres y
se encontrd un mosaicismo en la madre 46 XX/47 XXX.

Desde el nacimiento se identific tetralogia de Fallot, por lo cual
permaneci6 con niveles de saturacién de oxigeno no superiores al
80%. En el ecocardiograma se detecté comunicacion interventricular
e interauricular, aorta cabalgada al 45%, foramen oval permeable
reverso, estenosis valvular pulmonar severa con gradiente maximo
de 77 milimetros de mercurio y tronco de la arteria pulmonar
dilatado. Con cierre de ductus arterioso después del tercer mes de
vida, durante el primer afio tuvo cinco seguimientos por cardiologia
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pedidtrica. La paciente usé en los tres primeros meses oxigeno
domiciliario durante las 24 horas del dfa. Al segundo afio de vida, se
observaba cardiomegalia en la radiografia de térax (Figura 06).

Figura 6. Radiografia de térax.

Radiografia de térax en proyeccion anteroposterior, tomada a los dos afios de edad,
que evidencia cardiomegalia moderada con crecimiento de cavidades derechas.
Fuente: imagen tomada por los autores con autorizacion de los padres de la paciente.

A sus siete meses de vida, se describi6 equinovaro bilateral,
deformidad en cavo asociado a enfermedad de tejidos blandos. Se le
efectuaron imagenes de pelvis como se observa en la Figura 7. A los
11 meses de edad se le indic yeso inquinopédico con rodilla en
flexién de 80 grados, postetior a lo cual se le encontré mejoria del
aducto de antepie de 20 grados. A los 17 meses se le indicé férula de
Dennis Brown. A los cinco afios, se identificé progresién con
movilidad de las caderas con flexion hasta 90 grados y abduccion de
10 grados con cifosis en unién toracolumbar. A raiz de ello, se
concluye que la paciente posee luxacion paralitica de sus caderas,
escoliosis y deformidad en ambos pies que no requieren intervencion
quirargica.

Figura 7. Radiografia de pelvis.

Se evidencia aplanamiento de los techos acetabular y aumento de los angulos
acetabulares derecho 33 centimetros e izquierdo 27 centimetros, asociado a pérdida
de los arcos de Schenton y de la relacion del nicleo de osificacion de la cabeza femoral
con los acetabulos, angulacién de las gotas de lagrimas. Estos hallazgos estin
relacionados con displasia del desarrollo de la cadera.

Fuente: imagen tomada por los autores con autorizacion de los padres de la paciente.

Se le documenté hipotonia central severa desde su nacimiento, y
retraso psicomotor secundarios a hipoxia crénica por cardiopatia
compleja desde los primeros meses de vida. Por ecografia
transfontanelar a los tres meses de edad, se observo verticalizacion
de los cuernos frontales y probables signos de disgenesia del cuerpo
calloso, sin otras alteraciones de la linea media ni compromiso
hemortragico. El estudio por resonancia magnética cerebral a los dos
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afios treportdé contenido intracraneal normal. Sin embargo, se
identificaron cambios propios de hipoxia crénica, atrofia cortical
cerebral marcada a nivel frontotemporal bilateral y retraso en la
mielinizacién esperado para la edad.

Al momento de la elaboracién de este reporte, la paciente no
pronuncia silabas, solo emite sonidos y su respuesta social es a través
de la sonrisa, sostiene la cabeza, no realiza movimientos de
desplazamiento. Al examen fisico se evidencié hipoacusia izquierda,
siendo capaz de comprender 6rdenes sencillas, sin control de
esfinteres.

A la fecha de realizacién de este trabajo, la paciente tiene ocho afios
de edad, no ha presentado cuadros de convulsiones y estd con
manejo médico debido a que se consideré que no era candidata a
cirugfa cardiovascular por su prondstico de vida poco favorable. No
se han documentado malformaciones renales o digestivas en
estudios ecograficos.

Para la publicacién del caso clinico se obtuvo consentimiento
informado de los padres de la paciente.

Discusion

La literatura reporta que la mayorfa de los fetos con trisomia 18
evolucionan a 6bito. Si sobreviven hasta el nacimiento, la mayoria
moritfa en el primer afio de vidas. Las nifias portadoras tendrian
mayor probabilidad de supervivencia por periodos mas largos,
principalmente aquellas con defecto cromosémico por mosaicismo?®.
Aunque hay evidencia de la supervivencia a largo plazo, no se
encuentra documentada en estudios poblacionales sino en reportes

de caso. Aun asi, se debe tener en cuenta que estos pacientes tienen
un alto grado de dependencia y un retraso psicomotor severo!0-13,

Se ha reportado una probabilidad mayor de mortalidad durante la
primera semana de vida, siendo mds alta en algunos paises como
Isracl y Argentina'#'>. La mayoria de estos nifios nacieron
prematuros y la mayor supervivencia se logré hasta 39 dias con una
mediana de dos dias!®1>.

En un estudio poblacional en Estados Unidos, se encontré que la
supervivencia a los cinco afios fue del 12%, y los que sobrevivieron
al primer afio de vida tuvieron mayor probabilidad de sobrevivir
hasta los cinco afios. Las condiciones relacionadas con mayor
supervivencia fueron sexo femenino, nacidos a término e hijos de
madres negras no hispanas’®. En otro estudio donde se encuesté a
un grupo de neonatdlogos con respecto al diagnéstico prenatal de
trisomifa 18, la mayoria estuvo de acuerdo con una supervivencia
minima de una semana y maxima de un afio, donde el mejor
pronostico a nivel del neurodesarrollo serfa un retraso mental
profundo, y que solo ofrecerfan cuidado paliativo!”18.

Las principales complicaciones que generan mortalidad son las
cardiopatias, apnea central e insuficiencia respiratorial®?. Por este
motivo, llama la atencién la sobrevida de esta paciente de ocho afios,
puesto que presenta una cardiopatia congénita severa la cual es
infrecuente en los pacientes con el trisomfa 18, ademds de no ser
intervenida quirdrgicamente y teniendo en cuenta que menos del 4%
de los casos sobreviven después del afio de vida??. El manejo de
estos pacientes a lo largo de su vida incluye medidas invasivas como
la reanimacion cardiopulmonar por sus condiciones preexistentes, la
nutricién enteral, uso de oxigeno y cirugfas correctivas de defectos
neuroldgicos o gastrointestinales principalmente?!.

ME.

Los defectos fenotipicos principalmente descritos son occipucio
prominente, didmetro bifrontal estrecho, orejas de implantacién
baja, fisuras palpebrales, abertura oral y arco palatino estrechos,
micrognatia e hirsutismo; de los cuales esta paciente presentd la
mayoria de ellos. La plagiocefalia y la hipoplasia de las fosas nasales
identificadas en la paciente, no estin descritas claramente en la
literatura. De los hallazgos a nivel del craneo se describen, entre
otros, hipertelotismo y paladar hendido; ambos identificados en la
paciente®’.

En el sistema cardiovasculatr hay manifestaciones frecuentes como
el ductus arterioso persistente y defectos de los septos auriculares y
ventriculares. En cuanto a manifestaciones medianamente
frecuentes hay defectos de las valvas adrticas y pulmonares o
estenosis pulmonar. En las menos frecuentes hay anomalias de las
arterias coronatias, tetralogia de Fallot, dextrocardia y coartacion de
aorta, presentandose en la nifia el diagnéstico de tetralogia de Fallot
desde el nacimiento, condiciéon que estid presente en menos del
10%029.

A nivel abdomino-pélvico las malformaciones incluyen hernias
umbilicales o inguinales, onfalocele, diverticulo de Meckel, atresia
esofagica, ano imperforado, rifién ectépico, doble uréter, tumor de
Wilms o rifién poliquistico, condiciones que no presenté la menor?°.

Se ha reportado que el 50% muestran deformidades posicionales del
pie. La escoliosis es comun en nifios mayores y puede progresar
entre los cinco y los 10 afios. En la pelvis se ha descrito la luxacion
congénita de cadera que representa una condiciéon poco frecuente y
esta presente en este caso. Otras malformaciones reportadas
incluyen vértebras fusionadas, pectus excavatum, sindactilia de tercer
y cuarto dedo de las manos y pies, cuello corto, escoliosis, desviacion
ulnar o radial y pie equinovaro. El caso reportado presento las cuatro
ultimas, ademas de hipocratismo digital no mencionado en
literatura?’.

Los pacientes con trisomia 18 tienen mds probabilidades de
sobrevivir si se someten a cirugia cardiaca?'?2. En el estudio de
Cooper y colaboradores, se evidencié que la cirugfa cardiaca se
asoci6 con una mejor supetrvivencia en pacientes con trisomfa 18
(Odds ratio: 0,2; p = 0,02)?3; sin embatgo, el tratamiento debe ser
individualizado a cada paciente?*. En esta paciente no fue
recomendable la realizacién de ningun procedimiento cardiaco ni
cirugfa debido al mal pronéstico, tomando en cuenta tanto el riesgo-
beneficio, como los aspectos éticos y el consentimiento informado.
Por otra parte, la oxigenoterapia para el manejo sintomatico de la
insuficiencia cardfaca fue suministrada a la paciente sélo por los
primeros meses de vida.

Los pacientes con trisomfa 18 presentan convulsiones en mas del
50% de los casos, usualmente en el primer afio de vida?>?2s.
Neurolégicamente, se describen ademas mielinizacion escasa,
hidrocefalia, defectos de cuerpo calloso y megacisterna magna. Los
hallazgos presentados en este caso fueron estos dos tltimos, ademas
de la hipotonfa, condicién no reportada en la literatura®®, la cual
comunmente describe hipertonfa acompafiando a este sindrome®.

Aunque el genotipo mas frecuente es la trisomia completa en todas
las células, también existe la trisomia por mosaicismo y parcial. El
fenotipo expresado después es el resultado de ese material genético
adicional. Sin embargo, no existe un espectro definido
patognomonico de trisomia 18, ya que las manifestaciones clinicas
pueden ser diversas. Se ha postulado que existen unas regiones
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criticas en el cromosoma 18 para que se produzca como resultado
un fenotipo. En los pacientes con mosaicismo, donde el cuadro
clinico suele ser menos severo, las manifestaciones dependen de la
proporciéon de células normales y afectadas. Aunque esto no se ha
corroborado, ya que el fenotipo suele ser variable y es dificil
establecer el porcentaje de células con trisomia 18. En algunos casos
los padres no tenfan ningun antecedente de cromosomopatia, es
decir, esta es una entidad que puede transmitirse o ser de nueva
aparicion. Se debe tener en cuenta esta informacion al momento de
realizar el consejo genético a los padres. Ademas, se debe explicar
que la trisomia completa puede repetirse en un futuro embatrazo con
una probabilidad del 1%. En este caso el diagndstico de la paciente
es una trisomia 18 libre, aunque en el catiotipo efectuado se
observaron Unicamente veinte metafases y no cien, como es
habitual®:11,29:30,

La frecuencia de anomalias macroscopicas  detectadas
ecograficamente en fetos con trisomfa 18 varia con la edad
gestacional, y su ocurrencia oscila entre un 53% hasta las 17,5
semanas de gestacion y un 67% desde las 17,5 hasta las 24 semanas3!.
La afectacion nucal, ya sea por el aumento de la translucencia (en el
primer trimestre) o del pliegue (en el segundo) es el matrcador
ecografico mas confiable y ampliamente utilizado de las trisomias.
En este caso clinico se identificé en ecografia temprana el aumento
de la translucencia nucal. Con relacién al aspecto quistico del feto, la
alteracion mds frecuente son los higromas encontrados en el primer
trimestre, los cuales se asocian con una trisomia, mientras que en el
segundo trimestre a menudo se relaciona con la monosomia X31-33,
Otro marcador frecuente en las trisomias son las alteraciones en el
hueso nasal’!, en la ecografia de primer trimestre de la paciente se
refitié a esta estructura como normal. Se ha encontrado que la
ausencia de hueso nasal en trisomfa 18 oscila entre 53 y 60%34.

En relacién con las caracteristicas del Doppler, se identificaron el
flujo venoso reverso y la regurgitacion tricuspidea. La frecuencia de
estos defectos es de 58 y 33,3% en pacientes con trisomia 18,
respectivamente?*36, En ecografia de detalle del segundo trimestre,
la paciente present6 un peso fetal estimado por debajo del percentil
3. Estudios han detectado aneuploidia en 20% de los fetos pequefios
para edad gestacional®’38.

Otras alteraciones identificadas en ecografia incluyen quiste del
plexo coroideo, defectos del tubo neural, ventriculomegalia, craneo
en forma de fresa, defectos multisistémicos (faciales,
cardiovasculares, gastrointestinales, urogenitales), cordén umbilical
de dos vasos, anormalidades de las extremidades, cisterna magna
anormal, cuerpo calloso ausente o hipoplasia cerebelosa y
polihidramnios®2. De las anteriores, la paciente presentd estas cuatro
ultimas en el tamizaje prenatal.

Por ultimo, cabe resaltar que la nifia vive con ambos padres y estos
han sido sus cuidadores permanentes desde su nacimiento, ya que la
paciente es completamente dependiente para las actividades basicas
de la vida diaria y se ha evidenciado que existe una adecuada red de
apoyo familiar.

Conclusiones

Se reporta el caso de una paciente femenina de 8 aflos con
diagnéstico de trisomia 18 y cardiopatia congénita severa, teniendo
en cuenta que son pocos los reportes donde se evidencia sobrevida
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mayor a 5 aflos, especialmente si se asocia con malformaciones
cardiacas que son severas e infrecuentes.

Ademas, presentd manifestaciones no descritas en la literatura como
la plagiocefalia, hipoplasia de fosas mnasales, hipocratismo e
hipotonfa. Considerando que esta condicién es infrecuente y de
presentacion atipica, se hace necesatia su desctipcion. El abordaje
integral de estos pacientes requiere una intervencién con varias
especialidades médicas y debe realizarse una asesoria y consejetia
para los padres de manera individualizada, teniendo en
consideracion el pronoéstico y las complicaciones del paciente.
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