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Sindrome de Edwards de larga supervivencia:
Efecto del tratamiento rehabilitador integral

Long-term surviving Edward’s syndrome: effect of integral rehabilitating treatment
Katia Bustillos-Villalta'*, Miluska Quifiones-Campos'®
RESUMEN

Se reporta el caso de una adolescente de 15 afios de edad con diagnéstico de Sindrome de Edwards referida a
nuestro servicio de rehabilitacion desde el primer afio de vida. La paciente presenta rasgos dismorficos multiples y
desde el ano de edad ha recibido tratamiento rehabilitador integral en: terapia fisica, terapia ocupacional, terapia de
lenguaje, terapia de modificacion de conducta y terapia de psicomotricidad. Actualmente asiste a terapia ocupacional
y terapia de modificacion de conducta, con controles médicos periddicos.

PALABRAS CLAVE: Calidad de vida, aberraciones cromosomicas, terapia fisica (Fuente: DeCS BIREME).
SUMMARY
We report the case of a 15-year-old female patient referred to our service with the diagnosis of Edward’s syndrome

made at the first year of life. The patient presented with multiple dysmorphic features, and was receiving integral
rehabilitation including physical therapy, occupational therapy, language therapy, and conduct modifying and

psychomotor therapies. She is receiving occupational and conduct modifying therapies regularly.

KEYWORDS: Quality of life, chromosome aberrations, physical therapy specialty (Source: MeSH NLM).

INTRODUCCION

El sindrome de Edwards o trisomia 18, descrito en
1 960 por Edwards y col (1), es la segunda trisomia
autosdmica mas frecuente en recién nacidos (2). Su
incidencia es de 1/3 000 - 1/8 000 nacidos vivos, pero
su incidencia real depende del diagndstico prenatal
(3,4). Es mas frecuente en madres de edad avanzada
(2,5), es un sindrome polimdrfico, que se caracteriza
por anomalias congénitas multiples (6); siendo las mas
frecuentes el retraso del crecimiento prenatal y posnatal,
retraso psicomotor y mental severo, alteraciones del
tono muscular, anomalias craneo faciales, anomalias
en extremidades, hipoplasia ungueal, esternéon corto,

malformaciones urogenitales, gastrointestinales, del
sistema nervioso central y, especialmente, cardiopatias
congénitas.

La supervivencia media es de 2,5 a 70 dias entre
el primer y cuarto mes de vida (2) y entre 90 y 95%
muere en el primer afo de vida (3). Los casos con
supervivencia mayor de un afio suelen sobrevivir
mas tiempo (2% hasta los 5 afios de vida), siendo
excepcionales los casos que llegan a la adolescencia

).

Debido a la poca frecuencia de pacientes con
este sindrome y mas aun, con larga supervivencia,
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se reporta el caso de una paciente con Sindrome de
Edwards; que al recibir tempranamente terapia de
rehabilitacion multidisciplinaria desarrolld multiples
habilidades.

Caso Clinico

Adolescente mujer de 15 afios de edad, hija de
madre de 25 afios de edad y padre de 40 afos de edad;
nacida a término por cesarea de emergencia debido
a Eclampsia, su peso al nacer fue 2700 kg, nacio
con signos de asfixia y rasgos dismorficos faciales
multiples: occipucio prominente, micrognatia, puente
nasal amplio, paladar ojival e hipotonia en cuatro
extremidades; estuvo hospitalizada en incubadora
durante cuatro dias.

El cariotipo, demostrd en todas las metafases
estudiadas, una trisomia 18 (47XX, + 18). Ha cursado
con un retraso severo en todas areas del desarrollo
psicomotor y hasta la actualidad ha presentado varios
procesos infecciosos respiratorios altos controlados
so6lo con tratamiento ambulatorio.

Desde el primer afio de vida ha recibido
tratamiento rehabilitador integral con evaluaciones en
psicologia y servicio social, terapia fisica trabajando
la reeducacion motriz, terapia de lenguaje a través del
control oro-facial y estimulacion lingiiistica, terapia

de psicomotricidad para mejorar la ejecucion motriz,
control respiratorio y esquema corporal, terapia de
modificacion de conducta para generar nuevas formas
de comportamiento, independencia en actividades de
vida diaria, control de esfinteres, nivel de atencion y
concentracion. Actualmente recibe terapia ocupacional
para mejorar la funcionalidad de miembros superiores
y el nivel de juego y asiste a taller de cocina. Desde
los 8 afios asiste a un centro educativo basico especial.

En la ultima evaluacion tenia sobrepeso, no
controla esfinteres; era dependiente en actividades de
alimentacion, vestido e higiene menor, mayor y post-
menstrual; pero participa en la higiene menor (Figura
1), en el vestido, coopera con algunas actividades
domésticas; no realiza actividades de calle; tiene
problemas de conducta; realiza marcha independiente
con pobre disociacion de cintura escapular y pélvica,
usa calzado ortopédico, tiene hipotonia en las
cuatro extremidades, pobre fijacién y seguimiento
visual, realiza pinza inadecuada, emite solo sonidos,
comprende algunas 6rdenes simples (Figura 2), regular
reaccion y seguimiento auditivo, no ha alcanzado
lectoescritura y responde a su nombre.

El estudio de potenciales evocados auditivos
mostro lesion de via auditiva bilateral como producto
de malformacion del encéfalo; tiene test psicométrico
con un Coeficiente intelectual menor de 20.
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Figura 1. Adolescente de 15 aflos que participa en la higiene menor: lavado de manos.
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Figura 2. Adolescente que funcionalmente obedece algunas ordenes simples como
prender el interruptor.

DISCUSION

La supervivencia media de los pacientes con
sindrome de Edwards es inferior a un mes (2-4), solo
el 5-10 % sobreviven durante el primer aflo de vida
(2,3,7). Las causas principales de muerte suelen
ser las cardiopatias congénitas, la apnea central y la
neumonia (7).

Se desconocen los factores que contribuyen a la
supervivencia prolongada, pero se ha asociado al sexo
femenino y a la raza distinta a la blanca (2). No se
ha demostrado que los casos de mosaicismo tengan
mayor supervivencia ni ausencia de malformaciones
cardiacas (2). Nuestra paciente es mujer y no es de raza
blanca, pero ademas recibid tratamiento rehabilitador
integral regular desde los primeros afios de vida,
factor que también pudo haber contribuido a la larga
supervivencia.

Los problemas mas frecuentes en los pacientes con
larga supervivencia, como le sucede a nuestra paciente,
son: la dependencia en actividades de la vida diaria, la
deficiencia intelectual severa, el retraso psicomotor y
las infecciones respiratorias a repeticion (5).

No hemos encontrado estudios ni reportes de casos
que evallien o muestren el impacto del tratamiento
integral de rehabilitacion sobre la supervivencia de
pacientes con sindrome de Edwards, sin embargo, hay
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estudios relacionados con el beneficio de la terapia
fisica en estos pacientes como es la estimulacion
motora y sensorial y ejercicios respiratorios, los
cuales tienen la finalidad de prevenir complicaciones
(8,9). Creemos que la rehabilitacion va mas alla del
tratamiento fisioterapéutico, el cual debe ser a una edad
temprana e incluir a todo el equipo multidisciplinario
desde una evaluacion en psicologia y servicio social,
terapia de lenguaje, terapia de psicomotricidad, terapia
de modificacion de conducta y terapia ocupacional,
que podrian influir positivamente en la supervivencia
de los pacientes con Sindrome de Edwards.
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