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Síndrome de Patau
Patau Syndrome

en nuestro país, pero las muestras pueden ser enviadas 
a laboratorios del extranjero); 3) pseudotrisomía 13 
(MIM 264480), caracterizada por hallazgos similares 
a Trisomía 13, pero con cromosomas normales 
(4,5,6); 4) de sólo encontrarse holoprosencefalia no 
sindrómica, es decir en ausencia de otras anomalías 
congénitas, la holoprosencefalia aislada puede ser 
causada por  mutaciones dominantes en 14 genes 
conocidos hasta el momento (8).

 En un óbito fetal, se sugiere que la muestra para 
estudio cromosómico se tome de un cotiledón de 
la placenta que contenga abundantes vellosidades 
coriónicas, piel fetal, sangre extraída del ventrículo 
fetal o líquido amniótico obtenido por punción 
transabdominal. Mientras más tejidos se estudien 
mayor será el éxito de crecimiento celular y obtención 
de un diagnóstico. De no poder reunir más de dos  
tejidos,  se recomienda enviar los tejidos según el 
orden listado (9).

 En ocasiones, la barrera económica no permite 
realizar estudio de cromosomas, pero cabe resaltar  que 
es importante tenerlo  en cuenta en casos de anomalías 
congénitas  mayores.
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Señor Editor:

 En la sección Imágenes en Medicina del número 
1 del volumen 25 de la Revista Médica Herediana se 
mostró el diagnóstico patológico de Síndrome de Patau 
o Trisomía 13, en un óbito fetal de 36 semanas. Si 
bien las características descritas en imágenes sugieren 
Síndrome de Patau, la confirmación del diagnóstico se 
realiza con un estudio de cromosomas o cariotipo, que 
se encuentra disponible en nuestro país. El cariotipo 
demuestra  un cromosoma 13 en exceso. En la mayoría 
de casos, el cromosoma 13 extra se encuentra en forma 
de trisomía libre, como resultado de la no disyunción 
durante la meiosis I materna dando un número total 
de 47 cromosomas, en vez del número normal que 
es 46 cromosomas (1). En muy raras ocasiones, el 
cromosoma 13 extra puede encontrarse como una 
translocación Robertsoniana (translocación entre 
dos cromosomas acrocéntricos), y en otras como un 
mosaico (dos o más poblaciones de células) (2).  

 La revisión de la historia familiar y el resultado del 
estudio cromosómico brindan información para realizar 
una consejería genética adecuada. La trisomía libre no 
es heredada. El riesgo de recurrencia está ligeramente 
aumentado (1,4%) si ocurrió en mujeres jóvenes, y 
depende de la edad materna en mujeres mayores de 
35 años (3). Si hay una translocación robertsoniana, se 
recomienda que se obtenga el cariotipo de los padres 
para determinar si uno de ellos es portador de la 
translocación balanceada. Si fue heredada, el riesgo de 
abortos espontáneos recurrentes aumenta, y el riesgo 
de que un bebé nazca con una anomalía cromosómica 
es de 15% (4). El mosaicismo se produce después de 
la fecundación y no es heredado, entonces, el riesgo de 
recurrencia es mínimo.

 El diagnóstico diferencial en este caso, incluye: 1) 
otras anomalías cromosómicas que pueden ser visibles 
al microscopio y detectadas por cariotipo; 2) deleciones 
y duplicaciones cromosómicas detectables por array 
de hibridación genómica comparativa o microarray de 
cromosomas (estudio que no se encuentra disponible 
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