
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

CASO CLINICO 

Paciente primigesta de 40 años sin antecedentes personales ni familiares de interés presenta una ecografía de primer 

trimestre acorde y sin marcadores de aneuploidia,  el cribado combinado de cromosomopatías de primer trimestre 

con bajo riesgo para trisomia 18 y 21. La ecografía de diagnóstico prenatal  informa la presencia del  Sindrome de 

Dandy-Walker, hernia diafragmática izquierda, hipoplasia cavidades izquierdas y ectopia renal con fusión.   

Dados los hallazgos ecográficos y el mal pronóstico asociado  la paciente realizó una Interrupción Legal del Embarazo. 

Posteriormente el resultado de la amniocentesis realizada informo de trisomia 13 o Síndrome de Patau.  

 

INTRODUCCIÓN 

La trisomía 13 o síndrome de Patau es una aneuploidia infrecuente (1 / 5.000 -20.000 nacimientos) y se asocia con 
malformaciones estructurales severas tales como anomalías faciales, malformaciones neurológicas, cardiacas, óseas, 
urogenitales, gastro- intestinales y aumento de la translucencia nucal.  Es la menos común de las trisomías 
autosómicas que pueden finalizar con el nacimiento de un feto vivo ya que más del 75% de los fetos afectos mueren 
intraútero. 

En la ecografía de primer trimestre  la medición de la translucencia nucal,  la frecuencia cardiaca fetal y el examen 
fetal de holoprosencefalia,  onfalocele y  megavejiga pueden identificar > 90% de los fetos con trisomía 13. 

Presentamos un caso de trisomía 13 diagnosticada tras hallazgos ecográficos en segundo trimestre con ecografía de 

primer trimestre y cribado de aneuploidía de primer trimestre normal.  
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CONCLUSION 

El diagnóstico de trisomía 13 en la ecografía de segundo trimestre se considera excepcional dada su baja incidencia, 

la alta sensibilidad diagnóstica en  la ecografía del primer trimestre y la alta letalidad intraútero que presenta, a pesar 

de ello no debemos olvidarla a la hora de diagnosticar malformaciones ecográficas severas. 
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