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El síndrome de Patau, también conocido como trisomía 13, es una enfermedad genética que resulta de la presencia de un cromosoma 13 

suplementario (1). Se trata de la cuarta alteración más frecuente diagnosticada prenatalmente, precedida por la trisomía 21, la trisomía 18 y la 

monosomía 45,X0 (2). 

El diagnóstico se sospecha en la ecografía del primer trimestre con la detección de marcadores cromosómicos y, en el segundo trimestre, con estudio 

morfológico, siendo la ecografía capaz de diagnosticar hasta un 90% de las malformaciones estructurales graves (3-5). Entre las características 

ultrasonográficas más frecuentemente detectables se han descrito la holoprosencefalia, queilopalatoquisis, hipoplasia facial media, ciclopía, 

microftalmia, hipotelorismo, defectos del cierre del tubo neural, onfalocele, riñones ecogénicos, polidactilia, arteria umbilical única, ventriculomegalia, 

mega cisterna magna, microcefalia, agenesia de cuerpo calloso y cardiopatías (6).

Secundigesta  de 11+5 semanas de gestación que acude a ecografía de primer trimestre. Durante 

la misma, se objetiva translucencia nucal aumentada (>p 99) y onfalocele, siendo el resultado del 

cribado combinado de aneuploidías de muy alto riesgo. Se realiza biopsia de vellosidades 

coriales, con resultado en el cariotipo de trisomía 13. A las 17 semanas, se realiza ecocardiografía 

precoz con hallazgo de atresia de válvula mitral con comunicación interventricular (CIV) e 

hipoplasia de vermix. En una nueva ecografía a las 25 semanas, se objetivan los hallazgos 

descritos junto con cardiomegalia a expensas de cavidades derechas y dilatación de ambas pelvis 

renales. 
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-El gold standard para el diagnóstico de Síndrome de Patau es el cariotipo (7). 

-Las principales manifestaciones clínicas incluyen holoprosencefalia, retraso del desarrollo psicomotor, anomalías cardiacas y renales (8).

Ecografía semana 11+5. Se observa onfalocele.

Ecografía 25 semanas. Se observa CIV. Ecografia 25 semanas. Se observa hipoplasia de vermix.


