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Trisomia 18: nuevo signo ecografico de
tamizaje (dedo puntero)

Trisomy 18: a new screening
ultrasonographic sign (finger pointer)

Moisés Huaman G, Alberto Sosa O?

RESUMEN

Se reporta un nuevo signo ecografico observado en un feto de 22 semanas portador
de trisomia 18 o sindrome de Edwards, que consiste en hiperextensién permanente
de ambos dedos indices (signo que le denominamos ‘dedo puntero’) asociado
a artrogriposis de las mufiecas. La relevancia del hallazgo esta en que podria
reconocerse como un marcador mas en el tamizaje de esta patologia.

Palabras clave. Trisomia 18; Tamizaje Prenatal de Trisomia 18.

ABSTRACT

A new ultrasound sign observed in a 22-week fetus with trisomy 18 or Edwards
syndrome, consisting of permanent hyperextension of both index fingers (sign
named “pointer finger”), and associated with arthrogryposis of wrists is reported.
The relevance of this finding is that it could be recognized as another marker in the
screening for this disease.

Keywords: Trisomy 18; Prenatal Screening of Trisomy 18.
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INTRODUCCION

Los estudios cromosdmicos en abortos espon-
taneos muestran que la aneuploidias son las
mas frecuentes, dentro de ellas las trisomias, co-
rresponden a alrededor del 80% de estas, y las
identificadas mayoritariamente son las de los
cromosomas 16, 22, 15, 21, 13 y 18". Los abor-
tos, cuanto mas temprano ocurren, con mayor
frecuencia son de causa cromosémica. Por esta
razon, en el control prenatal actual se hace obli-
gatorio identificar el riesgo para anomalias cro-
mosomicas entre las semanas 11y 33s 6d y en
el segundo trimestre, combinando marcadores
epidemioldgicos (edad materna, antecedentes
de riesgo y otros), estudios ecograficos, bioqui-
micos, ADN fetal libre en sangre materna. Algu-
nos marcadores ecograficos recién pueden ob-
servarse en el segundo trimestre4,

La trisomia 18 o sindrome de Edwards tiene un
cromosoma 18 adicional, completo (80%) o gran
parte de este. También pueden haber mosaicos,
trisomias de otros cromosomas, translocacio-
nes. Tiene una incidencia de 1 en 3 000 a 6 000
RN, es mas frecuente en gestantes de mayor
edad y su prondstico es malo, abortandose la
mayoria en el primer trimestre y los que sobre-
viven generan abortos del segundo trimestre
o pérdidas posteriores. Nacen vivos menos del
10% y fallecen en las primeras semanas o meses
siguientes’s.

Los fetos cursan con restriccion del crecimien-
to uterino (RCIU) simétrico, con multiples mal-
formaciones, siendo las mas frecuentes (mas
de 90%) del aparato cardiovascular, del sistema
nervioso central, gastrointestinales, toracicas,
genitourinarias, de la cara. Alrededor de 70% tie-
ne anomalias de los miembros, entre ellas de las
manos: mano en garra, flexién y cabalgamiento
de dedos (indice sobre el dedo medio, quinto so-
bre el cuarto), manos y mufiecas apifiadas®”.

La mayoria de las trisomias, como ocurre con la
del cromosoma 18, es letal, por lo que su iden-
tificacion es trascendente para el prondstico del
embarazo y el consejo genético'’?.

REPORTE DE CASO
Se comunica el caso de secundigesta de 35 afios
de edad, con antecedente de un hijo normal de 2

afios, que cursaba gestacion de 22 semanas sin
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complicaciones clinicas. Acudi6 para la ecografia
morfoldgica de segunda opinion, debido a que 2
semanas atras no observaron la cdmara gastri-
ca. Referia tener ecografia del primer trimestre
normal.

Los hallazgos ecograficos fueron: feto masculi-
no, crecimiento en percentil 23, no se observé
la cdmara gastrica (figura 1a), vesicula biliar dila-
tada, permanente extension de ambos dedos in-
dices (observado durante 30 minutos) y artrogri-
posis de ambas mufiecas (figura 1 b,c,d). El resto
del examen morfolégico y Doppler fue normal.

Por los hallazgos descritos se explico el riesgo
de anomalia cromosdmica y se sugirid el estu-
dio citogenético en liquido amnidtico, que fue
aceptado por los padres y autorizado, firmando
el consentimiento informado.

El resultado del cariotipo obtenido a las 3 sema-
nas fue de trisomia 18, el que fue comunicado
personalmente a los padresy al médico tratante.

DiscusioN

En la ecografia de 11 a 13s 6d puede encontrarse
marcadores de riesgo para la trisomia 18: higro-
ma quistico, translucencia nucal aumentada, au-
sencia de huesos nasales, onda de velocidad de
flujo (OVF) del ductus venoso anormal y anoma-
lias estructurales, sobre todo cardiovasculares,
que integrados con los marcadores epidemiol6-
gicos y bioquimicos resulte en riesgo > de 1/100
que amerite aconsejar el cariotipo obtenido por
biopsia de las vellosidades coriales347210,

En el segundo trimestre existen muchos marca-
dores de riesgo. Sin embargo, el valor predictivo
en el tamizaje de esta trisomia no esta del todo
validado; la mayoria consiste en anomalias es-
tructurales. Son sugestivos de esta trisomia la
asociacion de dos o mas marcadores: quistes de
plexos coroideos, mega cisterna magna, microg-
natia, implantacion baja de pabellones auricula-
res, higroma quistico, cardiopatias congénitas
(comunicacion interventricular - CIV, hipoplasia
del corazon izquierdo, regurgitacion tricuspidea,
otros), onfalocele, flexion y superposicién de los
dedos de las manos, arteria umbilical Unica, en-
tre otros*>7°12,

En el caso que reportamos no se observo ca-
mara gastrica, la vesicula biliar estaba disten-
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FiGURA 1. HALLAZGOS ECOGRAFICOS. A. CORTE A NIVEL DE ABDOMEN; NO SE OBSERVA LA CAMARA GASTRICA. B,C Y D. ARTROGRIPOSIS, EXTENSION
PERMANENTE DEL DEDO iNDICE ('DEDO PUNTERO').

dida y lo que nos interes6 mas fue el signo de
hiperextensiéon permanente de ambos dedos
indices (signo del ‘dedo puntero’), que no lo en-
contramos descrito en la literatura, asociado a
artrogriposis, y que estaria en relacién al estado
de hipertonia en las manos que cursan los fetos
con esta trisomia. Su utilidad estaria enmarcada
como nuevo marcador en el tamizaje prenatal
de esta patologia.
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