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PERFIL CLINICO EPIDEMIOLOGICO DEL SINDROME DE EDWARDS EN
NEONATOS DEL HOSPITAL MATERNO INFANTIL 1° DE MAYO 2019-2023.

Guzman Dubén, Carlos Mario.

Residente de tercer afio de Neonatologia, Instituto Salvadorefio del Seguro Social

Resumen

Introduccion. El sindrome de Edwards es una alteracion cromosémica, la cual
consiste en la adicién de un cromosoma adicional en el par nUmero 18; a través de
la historia se han identificado multiples factores que inciden en el desarrollo del
mismo durante la gestacion, ademas de la sobrevida limitada que poseen el mayor
namero de neonatos al nacimiento, acompafiado con el aumento de incidencia de

este sindrome.
Objetivo.

Caracterizacion clinica y epidemioldgica del sindrome de Edwards nacidos en el
Hospital Materno Infantil Primero de Mayo durante el periodo enero 2019-enero
2023.

Metodologia. Se realizo un estudio de tipo descriptivo, transversal y retrospectivo,
en donde se revisaron expedientes de pacientes nacidos en el Hospital primero de
mayo durante el periodo enero 2019-enero 2023, que fueron registrados bajo el
diagnostico de sindrome de Edwards; y que cumplieron con los criterios de
inclusién, a fin de identificar los antecedentes pre concepcionales, asi como factores
de riesgo identificados durante la gestacion, a partir de lo cual se establecié la

incidencia del Sindrome de Edwards en el periodo enero 2019 a enero 2023.

Resultados. En el presente estudio se evaluaron 41 casos con diagndstico del
Sindrome de Edwards, aumentando la prevalencia con mas del 20% posterior al
afo 2019. De acuerdo con los datos, factores de riesgo como edad materna, historia
obstétrica, presencia de enfermedades durante el embarazo, se identificacion como
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agentes causales contribuyentes para el desarrollo del Sindrome de Edwards,
resaltando la importancia de la vigilancia y evaluacion con detecciones tan

tempranas como en el periodo prenatal.

Estos hallazgos subrayan la importancia de identificar y abordar de manera
proactiva estos factores de riesgo en la atencion de la gestante, o que puede

contribuir a una deteccién temprana y toma de decisiones adecuadas y oportunas.



Introduccion

El Sindrome de Edwards o trisomia 18, es una de las patologias autosomicas que
de acuerdo con diversos estudios publicados evidencian que esta malformacién
genética estd incluida en el grupo de trastornos poco comunes, al afectar a entre
1/6000 — 1/13000 de los nacidos vivos, el sindrome de Edwards se considera una
anomalia grave debido a su alta tasa de mortalidad, ya que un 95 % de los nacidos
con esta malformacion mueren a lo largo de su primer afio de vida; los casos con
supervivencia mayor de un afio suelen sobrevivir hasta los 5 afios de vida (2%),
siendo excepcionales los casos que llegan a la adolescencia (2); dicho sindrome se
caracteriza por alteraciones morfolégicas multiples, desde alteraciones musculo
esqueléticas hasta alteraciones congénitas cardiovasculares. Existen multiples
factores que interfieren en el desarrollo de este, entre los mas importantes se

encuentran la edad avanzada materna (1).

En El Salvador durante el 2016 se registré el nacimiento de 786 nifios, de los cuales
30 presentaron Malformaciones Congénitas, esto significa una tasa de incidencia
de 38.17 por 1000 nacidos vivos, siendo el 31.31 % del area urbana y 50.91% del
area rural; registrandose 1 muerte en la etapa neonatal, en el municipio de

Quezaltepeque (2).

Existe limitada informacion acerca de los datos estandarizados sobre factores
determinantes que inciden en el desarrollo del Sindrome de Edwards, los cuales
generan interés para la identificacion de estos al indagar las caracteristicas que

comparten los embarazos que finalizan con este diagndéstico.



Materiales y Métodos

Se llevé a cabo un estudio descriptivo, transversal y retrospectivo en pacientes
Nacidos bajo el diagnostico de Sindrome de Edwards del Instituto del Seguro Social
1° de mayo.

Se evaluaron todos aquellos pacientes que reunian los criterios al nacimiento del
Sindrome en estudio; asi también de todos aquellos factores predisponentes para
el desarrollo del Sindrome de Edwards, como son la exposicidén perinatal a drogas,
edad materna, infecciones durante el embarazo, historia familiar de malformaciones
congénitas, entre otros. Teniendo como objetivo la caracterizacion clinica y

epidemioldgica de todos los neonatos nacidos en el periodo de 2019 a 2023.

Posterior a la obtencién de la poblacion del protocolo y de acuerdo con el comité de
ética, se procedio a la revisién de expedientes clinicos de un total de 60 pacientes,

de los cuales solo 41 cumplieron los criterios de inclusion.

La recopilacién de datos se llevo a cabo mediante un instrumento el cual fue
disefiado de manera especifica para cumplir con todos los objetivos del estudio de
investigacion. Dicho instrumento fue creado utlizando Microsoft Excel como
programa de base de datos, posterior a ello, se realizo el procesamiento y analisis

de toda la informacion colectada.



Resultados
Grafico 1. Numero de neonatos nacidos por afio con el diagnéstico de

sindrome de Edwards, periodo 2019-2023.

Numero m Porcentaje

Respecto a los datos obtenidos en el estudio de investigacion, se observa que a
partir del afio 2020 se observa un aumento de nacimientos bajo el diagnostico de
Sindrome de Edwards, teniendo un 39% con 16 casos en el afio 2020, y la menor
cantidad con 2 casos representando un 5% de nacimientos con dichos diagnésticos

en el afno 2019.



Gréfico 2. Prevalencia del Sindrome de Edwards en neonatos de acuerdo al
sexo, periodo 2019-2023.

29%

Masculino ™ Femenino .
Numero Porcentaje

En el presente estudio, se evaluaron 41 neonatos con diagnéstico de acuerdo con
el CIE 10 de Sindrome de Edwards; de los cuales 29 del total corresponden al sexo

femenino y solo 12 casos fueron del sexo masculino.

De acuerdo con ello, el 71% de los casos identificados corresponde al sexo
femenino, siendo un porcentaje significativo en la afeccion y desarrollo de dicho

Sindrome.



Gréfico 3. Prevalencia del Sindrome de Edwards en neonatos de acuerdo con

la edad materna, periodo 2019-2023.

M Porcentaje

5

- 12% 27% 61%

< 25 afios 25-35 afios > 35 afios

La mayor cantidad de neonatos nacidos con Sindrome de Edwards corresponde a
hijos de madre mayores de 35 afios, con 25 casos en comparacién con madres

menores de 25 afos con solo 5 casos estudiados.

De acuerdo con ello es importante recalcar que la edad materna juega un papel
importante para el desarrollo del Sindrome de Edwards representado con el 61 %

todas aquellas gestantes mayores a 35 afios.
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Gréfico 4. Prevalencia del Sindrome de Edwards en neonatos de acuerdo con

el area de procedencia materna, periodo 2019-2023.

Numero Porcentaje

De acuerdo con el estudio realizado, en cuanto a la procedencia materna de los
neonatos con Sindrome de Edwards, se observa que 23 casos de los 41 casos
estudiados provienen del area rural, representando el mayor porcentaje con 56%,

frente al 44% que son provenientes del &rea urbana con 18 casos en total.
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Gréafico 5. Historia obstétrica Materna de los neonatos con Sindrome de
Edwards, periodo 2019-2023.

M Porcentaje HM Numero

Abortos >3
Abortos 2
Abortos 1

Gravida > 2

| 20%

I s

Gravida 1

De acuerdo con la investigacion llevada a cabo, el 80% de los casos estudiados
presentaron mas de 2 gestaciones con 33 casos; el 20% restante fueron

primigestas.

Se observa de igual manera que el mayor porcentaje de madres con el 51%
presentaron una historia de mas de 3 abortos con 21 casos y solamente 7 casos

presentaron 1 aborto, siendo el 17%.
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Gréfico 6. Incidencia de los principales factores de riesgo mas prevalentes

para el desarrollo del Sindrome de Edwards en Neonatos, periodo 2019-2023.

Consanguinidad

Antecedentes de Sd Edwards

Enfermedades durante el embarazo

Medicamentos

De acuerdo con los datos obtenidos, se evidencia que ciertos factores de riesgo
prevalecen para el desarrollo de Sindrome de Edwards en Neonatos, teniendo con
mayor preponderancia a las enfermedades durante el embarazo con 37 casos,
seguido de 8 gestantes que presentaron antecedentes de Sindrome de Edwards en
embarazos previos. Teniendo en menor cantidad factores como consanguinidad,

consumo de drogas o medicamentos utilizados durante el embarazo.

Es muy importante aclarar que de acuerdo a la recoleccién de datos el mayor
numero de gestantes con enfermedades durante la gestacion, predominaba la

infeccion por SARS COV 2, o presentaron antecedentes del mismo.
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Gréafico 7. Principales hallazgos y pruebas diagnosticas realizados en

neonatos con diagnostico de Sindrome de Edwards, periodo 2019-2023.

Alteracion de Extremidades
Alteracion craneofacial
Cariotipo

Ecocardiograma

USG TF

USG renal

USG prenatal

De acuerdo con los datos obtenidos, se describen que el 100% de los neonatos con
diagnostico de Sindrome de Edwards, presentaron alteraciones tanto de
extremidades como craneofaciales al momento del nacimiento. De los 41 casos
estudiados solamente a un porcentaje bajo, se logré realizar estudios
complementarios para verificar hallazgos como es el 15% con 6 casos en los cuales
se les realizo USG transfontanelar teniendo como hallazgos principales los de mega
cisterna magna y hemorragias interventriculares grados Il y Ill. También a 6
neonatos se les realizo USG renal, teniendo como hallazgos predominantes
hipoplasia renal bilateral y Rifiones poliquisticos. Se presenta con nada mas el 5%
de los casos en estudio rastreo ecocardiografico, evidenciando principalmente

comunicacion interauricular en todos los casos sin otras anormalidades.
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Discusion.

De acuerdo con la Sociedad Espafiola de Genética Humana, el Sindrome de
Edwards o trisomia 18, siendo una de las alteraciones genéticas mas graves,
presenta una incidencia de 1 por cada 1000 a 8000 nacidos vivos; ademas con una
elevada tasa de mortalidad al nacer de 95% y esperanza de vida maxima en el

primer afo. (1).

El Sindrome de Edwards es una alteracion genética en donde existen 3 copias del
cromosoma 18, a partir del cual se inician una serie de alteraciones desde la
embriogénesis, pudiéndose detectar sutiimente en el primer trimestre de gestacion

y con mas significancia al 2° y 3er trimestre. (2).

La trisomia 18 o Sindrome de Edwards, puede presentarse de manera completa o
parcial, a partir de mosaicismo o por una translocacién, lo que puede hacer que uno
de ambos progenitores sea solo portador y partir de ello presentar en a la
descendencia el sindrome de manera aleatoria. Sin embargo, diversos estudios han
acusado con el pasar de los afios muchos otros factores que pueden incidir en el
desarrollo de este, desde la edad materna, el uso de drogas en el embarazo, la
presencia de diversos tipos de enfermedades durante la gestacion que puedan

afectar el desarrollo normal del feto, hasta la consanguinidad y factores ambientales.
3).

A pesar de ser una enfermedad que afecta a pocos recién nacidos, de acuerdo al
estudio que se llevo a cabo en el area de neonatologia del Hospital Materno Infantil
Primero de Mayo, estudiandose un total de 41 casos, se observé un aumento de
nacimientos con sindrome de Edwards posterior al ailo 2019 con una incidencia

mayor al 20% por cada afio hasta enero de 2023.

Los datos, ademéas muestran que hay cierta predileccion en el genero femenino con
el 71% de los casos estudiados, pudiéndose tratar de la adquisicion del cromosoma
anormal en la estructura genética que es caracteristicas de este género respecto al
sexo masculino, sin excluir la causalidad aleatoria que este Sindrome puede llegar

a tener.
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Es importante destacar que la edad materna influye de gran manera y de acuerdo
a la bibliografia con la recurrencia de tener descendientes con sindrome de
Edwards, teniendo en el presente estudio un 61% de gestantes mayores a 35 afos,
lo cual se explica a su vez con la alteracion en la formacion de los 6vulos vy el

desarrollo avanzado que pueden tener y afectar a su vez la informacion genética.

Los factores de riesgo que se han identificado més prevalentes son elementos clave
qgue contribuyen a un mayor riesgo de desarrollar Sindrome de Edwards.

En primer lugar y muy importante de acuerdo con los datos obtenidos, las
enfermedades maternas durante la gestacion han contribuido a un 90% de
causalidad para adquirir el Sindrome de Edwards; entre la que destaca SARS COV
2, como enfermedad durante el embarazo o como antecedente de las gestantes en
estudio. Teniendo en cuenta este aumento de casos posterior al afio 2019, aun se
plantean posibles teorias en las que dicho virus pudiera alterar el genoma humano

de acuerdo con la mutacién y afeccion celular que este puede tener.

Teniendo en segundo lugar con 8 caso, el antecedente de gestas previas con
diagnostico de Sindrome de Edwards, explicando la alta carga genética que puede
presentar cuando ambos padres pueden tener alteraciones o ser portadores del

mapa cromosomico andmalo para desarrollar dicho sindrome.

El resto de los factores de riesgo encontrados, se presentaron con menos del 10%
de incidencia para el desarrollo del Sindrome de Edwards como fueron, la
consanguinidad, el uso de drogas y medicamentos teratbgenos durante el

embarazo.

De acuerdo con las caracteristicas clinicas al nacimiento, los expedientes reflejaron
gue el 100% de los casos presentaban alteraciones craneofaciales y de las

extremidades caracteristicas del Sindrome de Edwards.

De los 42 casos estudiados, solo 23 de ellos presento un diagnostico antenatal por
medio de ultrasonografia siendo este uno de los principales métodos diagndésticos
durante el embarazo para el Sindrome de Edwards. Menos del 7 % los cuales

representan también los pacientes que presentaron sobrevida de 1 semana, se les
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realizo ultrasonografia transfontanelar y renal, en donde se encontraron hallazgos
caracteristicos y patognomonicos del Sindrome de Edwards; asi también solamente
5 pacientes se les realizo rastreo cardiaco en donde no se evidencio alteraciones

cardiacas mayores.
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Conclusiones.

1. La prevalencia significativa de mas del 60% de gestantes mayores de 35
afos que tuvieron descendientes con el diagnostico del Sindrome de
Edwards, destaca la necesidad de generar programas preconcepcionales de
calidad y realizar la captacion y seguimiento de todas aquellas mujeres con
riesgo elevado de acuerdo con la edad al riesgo de embarazo y desarrollo de

anomalias congeénitas.

2. Hay Evidencia de factores de riesgos los cuales han sido significativos como
agentes causales del desarrollo del Sindrome de Edwards, incluidos con
mayor importancia las enfermedades de las gestantes como lo es el SARS
COV 2y a pesar que aun se mantenga en estudio su relacion con anomalias
congénitas es importante la identificacién y seguimiento de todas aquellas
gestantes que adolecen o presentan antecedente de infeccion por SARS

COV 2y contribuir a estudios posteriores sobre la relacion de ambos.

3. De acuerdo a la deteccién prenatal del Sindrome de Edwards, un porcentaje
pequefio de gestantes obtuvieron el diagnostico a través de ultrasonografia
prenatal, lo cual conlleva a generar un mejor control de todas las gestantes
independientemente de los factores de riesgo que presenten, y orientar a la
necesidad de realizarse estudios complementarios con personal de salud
correspondiente al area de ginecologia y obstetricia y poder asi mejorar la

deteccién oportuna de trastornos congénitos.
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