
TRISOMÍA 13: SÍNDROME DE PATAU

La trisomía 13 o síndrome de Patau, es un desorden
cromosómico severo. La mayoría de las personas tienen 23
pares de cromosomas con información genética para un
total de 46. La persona con trisomía 13, tiene un total de 47
cromosomas. El infante con esta condición nace con
transtornos cerebrales, oculares, cardíacos y faciales. No
existe un tratamiento. El 80% de los casos no alcanza el
primer mes de vida. Este síndrome afecta a 1 de cada 10,000
nacimientos vivos en Puerto Rico.

Características comunes
Los síntomas y las características pueden variar dependiendo de la ubicación de la trisomía y del porcentaje
de células afectadas.
• Talla corta
• Discapacidad intelectual
• Retraso en el desarrollo prenatal y postnatal
• Dificultades en la alimentación y respiración
• Bajo peso al nacer
• Mandíbula pequeña (micrognatia)
• Orejas de implantación baja
• Puños cerrados (dificultad para extender los dedos)

Clasificación
La clasificación del Síndrome depende de cómo se presentan las alteraciones del cromosoma 13 en las
células del cuerpo

• Trisomía 13 completa (clásica): es la más común en que existe una tercera copia del cromosoma 13 en
las células del cuerpo.

• Trisomía 13 parcial (translocación): la existencia de una parte del cromosoma 13 extra unido a otro
cromosoma en las células.

• Trisomía 13 (mosaico): el menos común en que existe una tercera copia del cromosoma 13 en algunas
de las células.

Diagnóstico
La trisomía 13 puede diagnosticarse antes y después del nacimiento. Aunque el cuadro típico de la trisomía
13 es bastante notable, es difícil diferenciarlo principalmente del síndrome de Edwards (trisomía 18), por
compartir numerosas características clínicas. Para confirmar el diagnóstico es importante llevar a cabo
exámenes o pruebas tales como:
• Antes del nacimiento

o Ecografía fetal: examen que utiliza ondas de sonido para producir imágenes del feto.

o Amniocentesis: análisis de las células del líquido amniótico o placenta.

o Muestreo de vellosidad coriónica: análisis de una muestra de células de la placenta.

• Brazos y piernas en posición flexionada
• Codos y articulaciones de rodilla están

doblados en lugar de relajadas
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Condiciones asociadas
Los infantes con trisomía 13 presentan múltiples condiciones de salud, tales como:

• Defectos congénitos cardiacos
• Microcefalia (cabeza pequeña)
• Dificultad respiratoria (apnea)
• Anomalías urogenitales
• Anomalías de las extremidades
• Labio y paladar fisurado
• Micrognatia (mandíbula pequeña)

Complicaciones
Los infantes con trisomía 13 tienen múltiples
complicaciones :
• Problemas respiratorios
• Problemas de audición (sordera)
• Dificultades para alimentarse
• Condiciones cardiacas
• Convulsiones
• Problemas renales
• Problemas de la visión
• Discapacidad intelectual significativa
• Retraso en el desarrollo

Tratamiento
No existe tratamiento específico para la trisomía 13.
La mayoría de los infantes fallecen, ya sea durante el
periodo intrauterino o poco tiempo luego del
nacimiento. Esto dependerá de la gravedad del
diagnóstico y de las condiciones médicas asociadas
que podrían requerir cirugía. Se recomiendan
intervenciones coordinadas por un equipo
multidisciplinario de médicos y profesionales de
apoyo a las familias.

Factores de riesgo
En la medida en que aumenta la edad materna, el riesgo de tener un infante con trisomía 13 es mayor. Por 
otro lado, la prueba de cromosomas (cariotipo) es importante para determinar el riesgo de recurrencia en 
futuros embarazos dependiendo de cómo se representó la copia extra del cromosoma 13. Se recomienda a 
los padres consejería genética. 

• Microftalmia (desarrollo incompleto del ojo)
• Coloboma (condición en que falta tejido del ojo)
• Hernias (umbilical e inguinal)
• Onfalocele (órganos abdominales se salen por el

ombligo)
• Holoprosencefalia (no se separan los dos

hemisferios del cerebro
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• Después del nacimiento

o Evaluación clínica abarcadora para la detección de hallazgos físicos característicos.

o Cariotipo: un análisis de cromosomas, realizado con una muestra de sangre del infante.


