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Introduccidn: La trisomia 18 se presenta aproximadamente en 1/ 3000 concepciones; el 50% de los casos diagnosticados en periodo
prenatal no alcanza el periodo neonatal, y sélo un 6% alcanza el primer afio de vida. La interposicion digital (71%), comunicacion

intraventricular ( 81%), orejas de implantacion baja ( 58%), onfalocele (29%); son la malformaciones mas frecuentes. La atresia duodenal
solo esta presente en el 3% de los casos.
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Conclusiones:

A pesar del empleo generalizado de screening de primer trimestre la
ecografia morfologica sistematica realizada en torno a la 20 semana de
gestaciodn sigue siendo vital para el diagndstico prenatal de alteraciones
cromosémicas. La mayoria de los fetos con cromosomopatias tienen
malformaciones estructurales cuya observacidon nos lleva a la solicitud
de estudio del cariotipo fetal.

Presentamos el caso de una trisomia 18 con supervivencia neonatal
tardia que se diagnosticé tras la observacidon de una atresia duodenal a
pesar de que el screening prenatal fuese de bajo riesgo.

Caso clinico:

Gestante de 20 semanas que en ecografia morfoldgica presenta retraso de crecimiento precoz e imagen
quistica intrabdominal atipica sugestiva de atresia duodeno-yeyunal. El estudio genético diagnostica
trisomia 18.

Ecografia de primer trimestre normal, riesgo bajo para sindrome de Edwards.

Se propone interrupcion del embarazo y la paciente no vuelve al hospital hasta la 30 SG que consulta en
urgencias por malestar. En ese momento presentaba, ademas de la imagen descrita previamente
aumentada de tamafo, hidramnios, manos en garra, orejas de implantacién baja, sospecha de agenesia
de cuerpo calloso, agenesia parcial de vermis cerebeloso.

En semana 34 se produce parto espontaneo. Ante la adecuada evolucién del neonato y tras la valoracion

por el comité de ética se interviene de la atresia duodenal siguiendo viva en la actualidad con 4 meses de
edad.

ECOGRAFIA 30 SEM: Detalle de mano en garra.



