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Introducción
La trisomía 13 es un trastorno cromosómico grave causado por una copia extra del cromosoma 13 (1,2). Es detectable ecográficamente en más del 95% de los casos debido a la
presencia de múltiples malformaciones estructurales mayores de varios órganos y/o sistemas, siendo los defectos característicos del sistema nervioso central los signos más comunes
que sugieren este diagnóstico. (3,4) Actualmente, la MLPA representa una prueba accesible, rápida y sensible para el diagnóstico prenatal de las aneuploidías más comunes (5).

Gestante de 23 años, gesta 2 parto 1, sin antecedentes de importancia, remitida a las 13.6 semanas de gestación por hallazgos ultrasonográficos compatibles de holoproscencefalia y
síndrome de corazón izquierdo hipoplásico, con riesgo alto de trisomía 13 (riesgo ajustado >1:4). Por los indicios observados se le propuso a la paciente la realización de MLPA en
líquido amniótico, el cual aceptó. Se reportaron tres copias del cromosoma 13, confirmando la sospecha diagnóstica. Se repitió el ultrasonido a las 20.2 semanas de gestación,
observando holoproscencefalia, hallazgos sugestivos de síndrome de corazón izquierdo hipoplásico, comunicación interventricular, con ecobiometría compatible para feto pequeño
para la edad gestacional, en concordancia con los hallazgos ultrasonográficos observados previamente (figura 1 y 2) .Se le informó a la paciente el resultado y se le brindó
asesoramiento genético, después del cual decidió la interrupción del embarazo, llevándose a cabo a las 20.6 semanas de gestación (figura 3).

Caso clínico

La prevalencia de trisomía 13 en recién nacidos es de 1 en 5 000, y es la menos común de las tres principales aneuploidías, después de la trisomía 21 y 18. La mediana de
supervivencia es de siete días, el 91 % muere dentro del primer año y la mayoría (80 %) muere dentro del primer mes de vida, siendo las malformaciones cardíacas y del sistema
nervioso central las causas de la elevada mortalidad (1,2,4). La mayoría de los fetos afectados mueren en el útero (80-90 %) y presentan anomalías múltiples que pueden ser
detectadas prenatalmente por medio de la ecografía, incluidas malformaciones del sistema nervioso central, cardíacas, gastrointestinales, renales, esqueléticas y malformaciones
faciales de la línea media (3,4). En el caso descrito los hallazgos ecográficos encontrados orientaban hacia el tipo de cromosomopatía antes descrita, presentándose con
holoprosencefalia, síndrome de corazón izquierdo hipoplásico y comunicación interventricular, confirmándose el diagnóstico genético por medio de MLPA en líquido amniótico.
La MLPA es una técnica para el diagnóstico de las principales aneuploidías, que presenta las ventajas de ser más rápida que el cariotipo (2.5 y 15 días, respectivamente) (5). Por lo

infrecuente del caso, el mal pronóstico, y la importancia del diagnóstico prenatal genético en conjunto con los hallazgos ultrasonográficos, se decidió la presentación de este caso.

Discusión

Todos los embarazos corren el riesgo de una aneuploidía fetal. El diagnóstico prenatal ecográfico permite la observación e interpretación de anomalías o marcadores fetales,
mediante el tamizaje en gestaciones de bajo riesgo y el asesoramiento genético y realización de estudios citogenéticos en aquellos de alto riesgo. En este caso se presenta una
gestante sin factores de riesgo en el que el tamizaje ecográfico del primer trimestre hizo sospechar en el diagnóstico de aneuploidía, la cual que se pudo confirmar con la realización
del estudio genético y permitió impartir un asesoramiento oportuno, decidiéndose la interrupción del embarazo. Se pudo observar que la MLPA es una prueba disponible y
apropiada para el diagnóstico prenatal de Trisomía 13 y de las aneuploidías más comunes.

Conclusiones
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