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Resumen

Introduccion: El sindrome de Edwards, o trisomia 18, es una condicion genética poco comdn
que ocurre cuando hay una copia adicional del cromosoma 18 que esté presente en ciertas o en
todas las células del cuerpo. Objetivo: Ejecutar una investigacion bibliografica sobre el
sindrome de Edwards en Latinoamérica. Metodologia: Para esta labor se realiz6 una revisién
sistematica en repositorios digitales confiables como: Dialnet, Medline, Medigraphic, Pubmed,
Proquest, Redalyc, Scopus y Scielo. Resultados: La trisomia 18 resulta de errores en la
segmentacion celular durante la creacion de los espermatozoides u 6vulos, este tipo de
condicion congénita se presenta 1 por cada 7.000 nacidos vivos. El riesgo del nacimiento de
un nifio con Trisomia 18 aumenta a medida que la edad de la madre avanza (mayores a 45).
Las personas con este padecimiento suelen tener discapacidades graves y multiples anomalias
que afectan a diversos sistemas del cuerpo. El tratamiento implica un enfoque
multidisciplinario, en donde el personal de enfermeria se centra en brindar cuidados paliativos
y de apoyo; el mismo varia de acuerdo a la necesidad de cada individuo y suele estar centrado
en hacer que sus ultimos dias de vida sean agradables o menos dolorosos. Conclusiones: La
trisomia 18 es una circunstancia genética compleja que trae consigo implicaciones
significativas para la salud y el desarrollo. Aungue el pronéstico es generalmente reservado,
los avances en la atencion médica y el apoyo a las familias contribuye a mantener estable y en

armonia el estilo de vida de las personas que posee este padecimiento.
Palabras clave

Sindrome de Edwards, Prevalencia, Complicaciones, Latinoamérica, Intervenciones de

Enfermeria
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Abstract

Introduction: Edwards syndrome, or trisomy 18, is a rare genetic condition when an extra
copy of chromosome 18 is present in particular or all cells in the body. Objective: To conduct
a literature review on Edwards syndrome in Latin America. Methodology: For this task, a
systematic review was developed in reliable digital repositories such as Dialnet, Medline,
Medigraphic, PubMed, ProQuest, Redalyc, Scopus, and SciELO. Results: Trisomy 18 results
from errors in cell segmentation during the creation of sperm or eggs; this type of congenital
condition occurs in 1 in every 7,000 live births. The risk of giving birth to a child with trisomy
18 increases as the mother's age advances (over 45). People with this condition usually have
severe disabilities and multiple anomalies that affect various body systems. Treatment involves
a multidisciplinary approach, where nursing staff focus on providing palliative and supportive
care; it varies according to the needs of each individual and is usually focused on making the
last days of life pleasant or less painful. Conclusions: Trisomy 18 is a complex genetic
condition with significant implications for health and development. Although the prognosis is
generally reserved, advances in healthcare and support for families contribute to maintaining

the stable and harmonious lifestyle of individuals with this condition.

Keywords: Edwards syndrome, Prevalence, Complications, Latin America, Nursing

Interventions
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Introduccion

En 1960 el médico John Edward realiz6 uno de los mayores descubrimientos del area
de la salud y lo denomino como Sindrome de Edwards o también conocido como trisomia 18
(1). Es el segundo padecimiento cromosomico mas frecuente del mundo, luego del Sindrome
de Down o trisomia 21 (2). Se trata de cambios o alteraciones en el numero habitual de
cromosomas (aneuploidia) representada en modificaciones de las cifras de cromosomas en el
cariotipo, el origen de este sindrome esta indicado por: existencia de un cromosoma integro

adicional en el par 18, una translocacion desequilibrada o un mosaicismo fetal (3).

Cada espermatozoide y Gvulo poseen 23 cromosomas que representan la mitad del
namero total de células existentes dentro del organismo; en el momento de la fecundacion, su
union crea 23 pares, que forman un total de 46 cromosomas, esto significa que una persona al
ser concebida admite con exactitud la otra mitad de los cromosomas 23 por parte de sus
procreadores biologicos (3). En determinadas situaciones, se genera una inexactitud o falla en
la conformacion del espermatozoide u évulo, lo que da lugar a la existencia de una célula
cromosOmica extra en el par 18, al momento en el que este espermatozoide u 6vulo introduce
un cromosoma adicional en el embridn, se origina la trisomia 18, que puede provenir tanto del

padre como la madre (3).

Las particularidades de la trisomia 18 se deben a la existencia de una célula
cromosOmica extra en cada célula del cuerpo (4). La translocacion es la Unica forma de trisomia
18 que se puede heredar; a veces, puede ocurrir un reordenamiento “equilibrado” en uno de los
padres cuando un cromosoma Se une a otro cromosoma, sin embargo, debido a que al padre no
le falta material cromosémico o le sobra, se denomina “traslocacion equilibrada” lo cual suele
ser normal y saludable (4). En ocasiones, la trisomia 18 en mosaico tiende a suceder cuando
existe una inexactitud en una segmentacion celular luego de la fecundacion; estos individuos

poseen células con cromosomas extras y células con un nimero equilibrado (4).

Las manifestaciones clinicas del sindrome de Edwards son: retraso del crecimiento
prenatal (destacadamente pequefio para la edad gestacional), caracteristicas craneofaciales
especificas (dolicocefalias, micrognatia), malformaciones congénitas graves (persistencia del
conducto arterioso- comunicaciones intraventriculares), microcefalia, cardiopatias, apneas,

pulmonias, retraso severo en el desarrollo psicomotor-cognitivo y otras anomalias (5,6).

Multiples investigaciones denotan prevalencias diversas en los Gltimos afios, sin

embargo, el estudio mas evidente fue elaborado en el afio 2021, en el pais de Guatemala, en
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donde se observé que existe 1 caso por cada 25-35000 nacimientos vivos (7). Dentro de lo més
destacado de esta investigacion resalta que esta patologia posee un elevado nivel de mortalidad,

siendo escasos los nacimientos que sobrepasan el primer afio de vida (8).

En similitud, Cabrera et al. (5), indican que la tasa supervivencia media oscila entre el
2,5% a 2 meses, es decir los primeros 120 dias de vida, dando a entender que entre el 90% y
95% muere en el primer afio. En la misma linea, un estudio realizado a un grupo poblacional
estadounidense demostré con un 12% que quienes sobreviven a los primeros 12 meses de vida
poseen elevadas probabilidades de vivir de 4 a 5 afios y es inusual los casos que llegan a la
adolescencia (5). Las circunstancias que se vinculan a las tasas de supervivencia de mayor
riesgo incluyeron: el género femenino, los nacimientos a término y los nifios nacidos de madres
hispanas (9). Ademas, se encuesté a un grupo de médicos del area de neonatologia sobre la
valoracion neonatal del sindrome de Edwards y el mayor porcentaje estuvo de acuerdo que el
tiempo de longevidad minimo es de 7 dias y el maximo de un afio, siendo lo mas indeseable a
nivel de neurodesarrollo la discapacidad intelectual grave, por lo que, dependera durante toda

su vida de cuidados paliativos (10).

El diagnoéstico temprano es una conducta ideal que permite prevenir complicaciones y
prepara a la familia para situaciones inesperadas, en esta situacion se destaca la importancia
del cribado ecografico obstétrico morfologico dentro del primer trimestre como marcador de
sospecha de cromosomopatias; a esto se le suma la importancia de implementar servicios de
asesoria genética con personal calificado y especializado para la confirmacion de algun
diagnostico, esto como herramienta fundamental para la familia (4). Al momento de recibir el
diagnostico de alguna enfermedad es necesario contar con un equipo multidisciplinario que
pueda monitorear el desarrollo del embarazo y sus posibles complicaciones, permitiendo de

alguna manera actuar de manera oportuna (4).

Un equipo multidisciplinario buscara la manera de tratar la trisomia 18, ya que se
necesita de un tratamiento individualizado para cada paciente, pues se tratan de casos
excepcionales; para instituir el método de tratamiento mas efectivo y adecuado, el equipo
deberé realizar varias pruebas para identificar la gravedad, el avance del cuadro clinico y las
dificultades es la que requiere de atencion inmediata, las cuales muchas de ellas necesitan de
intervenciones quirurgicas (11). No existe manera de erradicar la trisomia 18, pero se le puede

brindar un tratamiento que evite el rpido deterioro de la salud de quien la padece; la deteccion
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temprana y el diagnostico oportuno desde el embarazo permitira a la familia prepararse

emocionalmente para aceptar la enfermedad (12).

Las intervenciones de enfermeria poseen como objetivo principal proporcionar al
paciente afectado los cuidados dptimos, necesarios y adecuados (13). Esto requiere de: una
elevada competencia clinica, conocimiento profundo y actualizacién constante de informacion
sobre las enfermedades que trata, los métodos de tratamientos y las comorbilidades que pueden
empeorar su cuadro clinico; todo esto enfocado en proporcionar cada dia una mejor atencion
(14).

En otras palabras, el personal de enfermeria es importante pues proporciona una
atencion oportuna a los pacientes, ya que se les proporciona los cuidados y la rehabilitacion
necesaria desde el nacimiento, para que puedan tener una mejor calidad de vida, ademas, brinda
a las familias la informacion suficiente para recibir el mejor acompafiamiento posible (14). En
general, la expectativa de vida en aquellos pacientes con trisomia 18, se encuentra condicionada
por los cuidados médicos previstos por el personal de salud, y a su vez, estos se ven supeditados
al prondstico que se asocia a este sindrome; en ciertas situaciones es apropiado limitar el uso
de los cuidados intensivos cuando este se asocian a prolongar la agonia y sufrimiento, sin la

posibilidad de un beneficio razonable para el paciente (14).

Para lograr lo antes mencionado es necesario centrar las actividades en: capacitar a la
familia en la gestion de recursos (materiales y profesionales) disponibles (15). El abordaje
terapéutico del personal de enfermeria en el sindrome de Edwards se basa en la aplicacion de
farmacos, en la asistencia del personal médico (informacion sobre el estado fisico y
psicoldgico, coordinar el cuidado diario del paciente, prepara a los pacientes para intervencion,

entre otros) y sobre todo en los cuidados paliativos (15).

La falta de conocimiento en cuanto al manejo de esta patologia conlleva a que no se le
brinde la atencion adecuada. Por lo tanto, esta investigacion pretende informar a la sociedad
acerca del trabajo que realiza el personal de enfermeria en el cuidado y mejoria de la persona
enferma. Ademas, busca ensefiar a las familias a vivir y a trabajar en equipo para conseguir un

propdsito en particular que en este caso es prolongar el tiempo de vida.

Gracias a los medios digitales se difunde todo tipo de informacion y se proporciona
conocimiento a las personas a través de textos complejos y técnicos, que de alguna manera
dificultan la comprension para personas ajenas al campo, por lo que dentro de este trabajo se

pretende brindar informacion de manera clara, Optima y comprensible en relacion al Sindrome
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de Edwards a través de las interrogantes planteadas sobre: la prevalencia, principales defectos,

complicaciones, abordaje terapéutico y las intervenciones de enfermeria.

Metodologia

La presente investigacion es de tipo descriptiva, basada en una revision bibliografica de
fuentes de datos cientificas que garantizan la exactitud y veracidad de los datos recopilados. La
informacion obtenida fue encontrada en repositorios digitales tales como: Dialnet, Medline,

Medigraphic, Pubmed, Proquest, Redalyc, Scopus y Scielo.

La seleccion de articulos estuvo basada en dos aspectos: criterios de exclusion e
inclusion. En cuanto al primer criterio, se descartaron publicaciones que fueran empiricas, no
similares al tema o carentes de plabras clave. Ademas, se descartaron contenidos no
directamente relacionados con la salud, y estudios publicados antes del 2018, investigaciones
realizadas fuera del continente latinoamericano, difusiones, tales como: tesis, monografias,
secciones de periodico, sintesis 0 resumenes, conversatorios, cartas editoriales, opiniones
personales, sitios web de poca confiabilidad, publicaciones en congresos y ensayos. Por otro
lado, los criterios de inclusion implican: estudios llevados acabo a nivel de América Latina,
investigaciones pertenecientes al area disciplinar de la medicina y salud, publicaciones desde
el afio 2018 hasta la actualidad, tanto en idioma inglés, espafiol y portugués.

Las palabras claves utilizadas para este trabajo fueron: Edwards Syndrome, Trisomy
18, Prevalence, Complications, Congenital Anomalies, Latin America, Nursing Interventions,
Nursing care. De igual manera, se hizo uso de operadores booleanos tales como: “AND” y
“OR”. Para realizar una busqueda relevante, se combinaron palabras clave junto a conectores

para encontrar de manera mas eficiente articulos validos e importantes para este estudio.

En cuanto a las estrategias de busqueda, se procesaron las palabras claves provenientes
de DeCs/MeSH haciendo uso de las siguientes ecuaciones: “Edwards syndrome AND
Prevalence AND Latin America”, “Anomalias congénitas AND Sindrome de Edwards”,
“Edwards syndrome AND complications”, “Edwards syndrome AND Nursing Interventions”,
“Trisomy 18 OR Edwards syndrome AND Complications”, “Trisomy 18 AND Nursing
Interventions”, “Sindrome de Edwards AND Atencion de enfermeria”, se logro identificar
2.580 investigaciones, de las cuales 2.520 no consiguieron alcanzar los propésitos planteados
dentro de esta investigacion (criterios, duplicidad, descartados por lectura critica), finalmente
se escogieron 60 documentos que lograron cumplir con los objetivos y propositos iniciales para

el analisis
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El método para realizar una busqueda bibliogafica se explica claramente en el siguiente

diagrama:

- Algoritmo de
bL’lsqueda Numero total de
ca-zs s g articulos eliminados por
. bibliografica L duplicidas (895)

Numero de estudio Estudios e)fclu.idos
identificados en por los criterios
esta busqueda (1439)
(25I80)

Estudios excluidos
por lectura critica

Estrategia de busqueda (186)

(60) ‘\,

l
| | I [ 1 i \

Scopus= 10 Dialnet=5 Scielo=18 Redalyc=12 proquest=2 Pubmed=5 Medline=6 Medigraphic = 2

Seleccionados =60 J

Realizado: Carrion J. & Guzhhay C.
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Resultados y discusion

Se realizd un analisis de 60 articulos que lograron cumplir con los objetivos, criterios y
propositos de esta investigacion, de los cuales 15 se incluyeron en la introduccién y los 35
restantes pertenece a la seccion de resultados Las revistas que mas favorecieron fueron:
Redalyc y Scielo, particularmente en América Latina. El presente estudio se dividio en temas
que responden a las preguntas iniciales, considerando primero a: la prevalencia con 5 articulos,
seguido por los principales defectos con 8 fuentes, el abordaje terapéutico con 10
investigaciones, las complicaciones con 9 bdsquedas y finalmente las intervenciones de

enfermeria con 13 exploraciones, todo esto en relacion al sindrome de Edwards.
1. Prevalencia del sindrome de Edwards

Cabrera et a. (5), en su investigacion mencionan que luego del sindrome de Down, la
trisomia 18 ocupa el segundo puesto como la dificultad cromosémica autosomica que mas
afecta a los recién nacidos. Se calcula que se presenta 1 por cada 6.000-8.000 neonatos (5).
Investigaciones actuales demuestran que, debido al rango de la edad materna, la prevalencia en
los dltimos 20 afios ha ido en un considerable aumento, esto quiere decir que mientras mas

adulta sea la madre, mayor es el riesgo de que su hijo adquiera el padecimiento (16, 17).

En la misma linea, Pinzari etal. (1) aluden que 86% de los casos con sindrome Edwards
no logran cumplir las etapas de gestacion, por otro lado, la prevalencia de los nacidos vivos es
mayor en mujeres, mientras que la perdida fetal con mayor prevalencia es en hombres. Las
estadisticas en cuanto al tiempo de supervivencia denotan que unicamente el 14% logra
sobrevivir 5 dias, el 60% una semana, el 44% un mes, el 18% seis meses y después de un afio
Unicamente lograr vivir el 5% (1). Ademas, esta investigacion denota que el 38,5% posee una
elevada mortalidad durante el parto y el 35% hace referencia a partos prematuros (1).

Castilloetal. (18) y Viteri et al (19) en sus publicaciones obtienen resultados similares,
en donde mencionan que la prevalencia mundial de la trisomia 18 se da 1 por cada 7.000
nacidos vivos y este nimero posee una tendencia a acrecentar de acuerdo a la edad de la madre;
unicamente el 50% sobrevive al parto y a la primera semana de vida, sin embargo, solo el 5 %

logra superar el primer afio (19).

En la misma linea, un estudio realizado a un grupo poblacional estadounidense
demostrd con un 12% que quienes sobreviven a los primeros 12 meses de vida poseen elevadas
probabilidades de vivir hasta los cuatro o cinco afios y es demasiado inusual los casos que

llegan a la adolescencia (10). Las circunstancias que se vinculan a las tasas de supervivencia
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de mayor riesgo incluyeron: el género femenino, los nacimientos a término y los nifios nacidos
de madres hispanas; ademas, se encuestd a un grupo de médicos del area de neonatologia sobre
el tiempo de vida de un nifio con sindrome de Edwards y el mayor porcentaje estuvo de acuerdo
que el tiempo de longevidad minimo es de 7 dias (12). En el pais chileno, la prevalencia se
estima en un 3, 9 % de todos los nacidos vivos, ademas presenta una elevada tasa de mortalidad
durante los primeros dias, demostrando que en esta localidad es poco comun este padecimiento
(20).

En este apartado se hace hincapié a la prevalencia en donde como resultados notorios
se refleja que la mayor prevalencia se presenta en mujeres adultas exponiendo que a mayor
edad de la madre, existe un elevado riesgo de que su hijo padezca sindrome de Edwards (14).
El 50% de los diagndsticos de trisomia 18 no logran completar sus etapas de gestacién, debido
a los abortos espontaneos y a la decision de interrupcion por parte de la familia, mientras la
otra mitad ha logrado culminar sus etapas de gestacion, sin embargo, la tasa de mortalidad
indica que con el pasar de los dias los decesos son esperados y frecuentes; son pocos los casos

gue han llegado a la adolescencia (14).

En relacién al avance de la edad de la progenitora, se eleva la amenaza de que se
produzca algan tipo de trisomia en el feto, esto debido a que con el paso del tiempo los 6vulos
disminuyen su condicion y calidad, es decir los ovocitos que distribuyen el material genético
lo hacen de manera incorrecta, dando como resultado a un embrién con una cantidad de

cromosomas (mas o0 menos) inusuales (15).

Por otro lado, se desconocen las razones exactas de la supervivencia a largo plazo; en
cuanto al mosaicismo, no existen casos de supervivencia; sin embargo, se esta asociando al
factor del género femenino y a razas distintas a la blanca (17). Se han identificado ciertos
componentes que participan o influyen en mantener la esperanza de vida tales como: el
compromiso de la familia con proporcionar la atencion y cuidados adecuados, los factores
psicoldgicos y el apoyo social, que definitivamente influye en proceso de la longevidad (17).

2. Defectos asociados al sindrome de Edwards
Los defectos hacen alusion a los rasgos propios de una enfermedad; las personas
afectadas por este padecimiento sobrellevan diversas deformidades, defectos y anomalias
singulares (21). De manera general se han logrado describir millones de deficiencias que

influyen en los sistemas del cuerpo y provocan una eminente muerte prematura (21). El
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sindrome de Edwards generalmente afecta la supervivencia y la calidad de vida, y la mayoria

de los afectados enfrentan desafios médicos significativos (21).

La mayoria de los neonatos con sindrome de Edwards poseeran: deficiencias cardiacas,
problemas de salud con defectos estructurales y funcionales, dafios irreparables en varios
drganos internos como: pulmones, rifiones, estdmago e intestinos, deformidades evidentes en
las extremidades superiores e inferiores, siendo notorias las caracteristicas en: cabeza, cuello,
cara, 0jos, orejas, manos, columna vertebral, pies, entre otros y en algunos casos los nifios

pueden tener discapacidades auditivas o visuales (22, 23, 24).

La trisomia 18, conlleva a una serie de defectos congénitos y problemas de desarrollo
que incluyen: retraso en el crecimiento intrauterino, defectos en el sistema nervioso central,
malformaciones faciales, malformaciones en las extremidades, fisuras en el paladar,
malformaciones renales, bajo tono muscular, problemas respiratorios y gastrointestinales
(25,26).

Es importante tener en consideracion que la gravedad y la combinacion de estos
defectos pueden variar significativamente entre los individuos con trisomia 18 (27). Ademas,
la mayoria de los bebés con este sindrome tienen multiples problemas de salud y, por desgracia,

muchos no sobreviven, mas all& del primer afio de vida (27).

Tabla 1: Defectos asociados al Sindrome de Edwards

Cardiacos Las malformaciones cardiacas son comunes
en la trisomia 18 y estos defectos pueden
afectar la estructura y el funcionamiento del
corazén, contribuyendo a problemas

cardiovasculares (25, 26).

Cerebrales Se pueden observar malformaciones en el
cerebro, como la  presencia de
ventriculomegalia ~ (dilatacion  de  los
ventriculos cerebrales), que puede afectar el

desarrollo neuroldgico (25).




Faciales
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Los bebés son trisomia 18 pueden tener
rasgos faciales caracteristicos, como: boca
pequefia, mandibula inferior pequefia, orejas
de implantacion baja y 0jos méas pequefios
(21,22,23).

Extremidades

Genitales

Malformaciones en las extremidades, como
polidactilia ~ (dedos  adicionales) o
malformaciones en las manos y los pies, son
comunes (22,23).

Se pueden observar anomalias en los érganos

genitales: Criptorquidia (25, 26).

Gastrointestinales

Problemas gastrointestinales, como: atresia

esofégica (26).

Renales

Malformaciones en los rifiones, como:
rifiones displasicos, quistes renales, entre
otros (25, 26).

Respiratorios

Dificultades respiratorias, incluida la

hipoplasia pulmonar (25, 26).

Esquelético

Anomalias en la estructura Osea como:
escoliosis (25, 26).

Hematoldgicos

Trastornos  hematoldgicos como la

coagulacion (25, 26).

Realizado: Carrion J. & Guzhfay C.

La presencia de multiples anomalias congénitas contribuye a la alta tasa de mortalidad

y la baja expectativa de vida asociadas con el sindrome de Edwards; la atencion médica y el

apoyo integral son esenciales para tener una vida equilibrada y brindar apoyo a los familiares,

de modo que se lleve la enfermedad con estabilidad (28).

3. Abordaje terapéutico del sindrome de Edwards

La trisomia 18 es una condicion genética compleja y suele requerir un enfoque de

cuidados paliativos y de apoyo, ya que las complicaciones médicas asociadas pueden ser graves

y la esperanza de vida suele ser limitada (29). El abordaje terapéutico se centra en mejorar la

calidad de vida del paciente y brindar apoyo a la familia (29).
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Algunos aspectos del abordaje terapéutico del sindrome de Edwards requieren de
cuidados médicos especializados, esto debido a que los bebés con trisomia 18 a menudo
presentan complicaciones especificas como: problemas cardiacos, respiratorios o
gastrointestinales (30). Un equipo médico multidisciplinario puede incluir pediatras,
cardiélogos, neumologos, enfermeros, fisioterapeutas, entre otros, que desde su area colaboran
en el cuidado del paciente (31). Es crucial que el equipo de atencién médica trabaje en estrecha
colaboracién con la familia para personalizar el abordaje terapéutico de acuerdo con las
necesidades y deseos individuales de cada paciente; la toma de decisiones éticas y la
comunicacion abierta entre los proveedores de atencion médica y la familia son elementos

clave en el manejo del sindrome de Edwards (32).

El tratamiento consta de cuatro pilares fundamentales: tratamiento general, prevencion,
tratamiento de infecciones y terapia especializada (33). Los cuidados generales incluyen
administracion de complementos nutricionales tales como: vitaminas (B y C) y oligoelementos
(zinc y hierro), a mas de educar a la familia de evitar el consumo de cigarrillo en espacio
compartido con el paciente (33). Para evitar contaminaciones, contagios e infecciones se
recomienda extremar las medidas de higiene (paciente y familiares) tanto personal como
ambiental, esto para precaver el contacto directo con los microorganismos patégenos, por otro
lado, se debe obviar los procedimientos riesgosos e invasivos (33). Por medio de muestras se
analizan los cultivos y se proporciona el tratamiento adecuado; la terapia especifica incluye la
administracion de proteina T-biorreguladora, cuya finalidad es ayudar al organismo a
protegerse de los agentes externos; todo lo mencionado anteriormente debe realizarse bajo una

estrecha monitorizacion por profesionales capacitados (34).

El tratamiento paliativo es un enfoque de atencion médica que se centra en mejorar la
calidad de vida de personas que enfrentan enfermedades graves, crénicas o potencialmente
mortales, a diferencia de la atencion curativa, el tratamiento paliativo no busca curar la
enfermedad subyacente, sino aliviar los sintomas y mejorar el bienestar general del paciente,
esto implica gestionar el dolor, controlar los sintomas y ofrecer apoyo emocional tanto al
paciente como a la familia (35). Este enfoque puede ser aplicado en diversas etapas de la

enfermedad y no esta limitado al final de la vida (35).

El sindrome de Edwards, al contrario de otras enfermedades no posee un tratamiento
en especifico, sin embargo, existen diversos puntos de vista, en donde se debate la posibilidad

de tratar el padecimiento conforme aparezcan sus complicaciones, esto mediante
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procedimientos invasivos que permitan corregir las mismas una a una; el diagnostico temprano,
la derivacion oportuna al personal especializado, la fisioterapia y logoterapia es significativa y
crucial (36).

Tanto el paciente como la familia pueden beneficiarse de apoyo emocional y
psicoldgico (37,38). Los servicios de asesoramiento y los grupos de ayuda tienden a preparar
a las familias, para enfrentarse a cada desafio emocional que surja durante el sindrome de
Edwards (37). Dada la naturaleza grave de las complicaciones asociadas con el sindrome de
Edwards, es importante que las familias trabajen con los profesionales de la salud tanto fisica
como mental para desarrollar planes de cuidados a largo plazo que se ajusten a las necesidades
especificas del paciente (38).

4. Complicaciones del sindrome de Edwards

La trisomia 18 conlleva una serie de complicaciones médicas que pueden afectar
diferentes sistemas del cuerpo; es importante tener en cuenta que la gravedad de las
complicaciones puede variar 0 agravarse considerablemente de un individuo a otro (39). Las
complicaciones en su gran mayoria terminan en un aborto espontaneo, es por ello que el 86%

de los casos no logran cumplir las etapas de gestacion (1).

Algunas de las complicaciones comunes asociadas con el sindrome de Edwards
incluyen: anomalias cardiacas, defectos en el sistema nervioso central, retraso en el crecimiento
intrauterino, bajo tono muscular, problemas respiratorios, dificultades en la alimentacion,
problemas renales, malformaciones gastrointestinales, anomalias en las extremidades,

dificultades en la comunicacion, problemas en el sistema inmunoldgico, entre otros (39,40,41).

El sindrome de Edwards es una afeccion médica grave asociada con una alta tasa (95%)
de abortos espontaneos, durante el estado de gestacion; si las etapas del embarazo logran
culminar, la esperanza de vida del recién nacido no logra superar los primeros 12 meses de vida
y los pocos casos que logran sobrevivir este tiempo, poseen varias complicaciones y pronostico

reservado o desfavorable (42).

En la misma linea, este sindrome eleva la probabilidad de contraer algin tipo de cancer:
higado (Hepatoblastoma) y rifion (tumor de Wilms); el 95% de las personas que padecen de
esta enfermedad durante el primer afio de vida, fallecen, debido a: cardiopatias congénitas,
infecciones y apneas (43). Ademas, esta bien documentado que la trisomia 18 se asocia con

varias malformaciones cardiacas, y estos pacientes también adquieren complicaciones:
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respiratorias, neurologicas, abdominales, neoplasicas, genitourinaria, ortopédicas Yy
otorrinolaringologica, que de una u otra manera afecta la calidad y la condicion de vida de

quien la padece (44).

La trisomia 18 se caracteriza por una serie de defectos congénitos de gran mortalidad,
entre los mas comunes destacan: el retraso en el crecimiento pre- posnatal, enfermedades
mentales graves, cambio en el tono muscular, deformidades craneofaciales, debilidad en sus
extremidades, enlentecimiento psicomotor, hipoplasia de las ufias, enfermedades

genitourinarias, gastrointestinales, esternon corto, entre otros (45).

Los principales problemas en los pacientes que logran superar por varios afios esta
enfermedad son: la dependencia total en sus actividades cotidianas (comer, bafarse,
movilizarse), el deterioro cognitivo severo, el retraso psicomotor y la insuficiencia renal
cronica, es decir durante toda su vida van a depender de otra persona, por la falta de autonomia

generada por la propia enfermedad (46).

Es importante destacar que las complicaciones del sindrome de Edwards suelen ser
graves y que muchas personas afectadas no sobreviven mas alla de la primera etapa de vida; el
manejo del sindrome de Edwards se basa en proporcionar un tratamiento paliativo y apoyo
psicoldgico que permita estabilizar la vida del paciente y ayudar a sus familiares a hacer frente

a los retos emocionales y médicos asociados (47).

5. Intervenciones de enfermeria en el sindrome de Edwards

Brindar atencion a los pacientes requiere de ciertas habilidades, destrezas y actitudes
gue Unicamente los profesionales con conocimientos cientificos solidos y adecuados pueden
proporcionar, pues ellos ante cualquier dificultad cotidiana, basados en conocimientos previos:
planifican, obtienen la informacidon necesaria y gestionan de manera practica su accionar o

intervencion (48,49).

La sistematizacion de la atencion de enfermeria (SAE) es un el método cientifico
utilizado para organizar el trabajo de los profesionales de enfermeria y como objetivo
proporcionar atencién individualizada al paciente mediante el proceso de Atencion de
enfermeria (PAE) el cual consta de cinco fases: recopilacion de informacion, diagnéstico y
atencion de enfermeria, planificacion de los cuidados, implementacion y evaluacion de
resultados (50).
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La relacion mutua de cooperacién que se forma entre el equipo de enfermeria, el
paciente y la familia es fundamental para una atencion eficaz y con el uso de una herramienta
clave como lo es la comunicacion se obtienen resultados favorables (51). Las relaciones
emocionales y empéticas que se brindan a los familiares y pacientes también son factores
importantes pues de una u otra manera colaboran a superar o sobrellevar alguna enfermedad
(52).

Las intervenciones de enfermeria en el sindrome de Edwards se centran en proporcionar
cuidados especializados y apoyo tanto al paciente como a la familia, dado que esta condicion
conlleva complicaciones médicas significativas, el papel de la enfermera es fundamental para
equilibrar o mejorar el estado de salud de la persona y brindar apoyo emocional a las personas

que lo rodean (53).

Las intervenciones de enfermeria relevantes son: realizar evaluaciones continuas del
estado de salud del paciente, prestando especial atencion a las complicaciones médicas
asociadas, como problemas cardiacos, respiratorios y gastrointestinales; proporcionar cuidados
paliativos centrados en calmar el sufrimiento del paciente y optimar la calidad de vida; esto
puede incluir la administracion de medicamentos para el control del dolor y otros sintomas;
colaborar con otros profesionales de la salud para implementar estrategias de alimentacion
adaptadas a las necesidades del paciente, que pueden incluir la alimentacién por sonda u otras
formas de apoyo nutricional; ensefiar a la familia a manejar dispositivos médicos si es necesario,
como equipos de ventilacidn asistida o monitores de salud; coordinar con fisioterapeutas y
terapeutas ocupacionales para implementar programas de ejercicio y actividades que mejoren

la fuerza muscular y la funcionalidad del paciente (54,55,56).

En la misma linea, Silva et al. (57) mencionan que es fundamental tener en
consideracién la parte mental, por lo que es esencial proporcionar apoyo emocional a la familia,
incluyendo asesoramiento y recursos para ayudarles a hacer frente a los desafios emocionales
asociados con el sindrome de Edwards; proporcionar educacion a la familia sobre la condicion
del paciente, incluyendo la comprension de las complicaciones asociadas y la planificacion de
cuidados a largo plazo; mantener una comunicacion abierta y efectiva con la familia y otros
profesionales del equipo médico para asegurar una atencién coordinada y centrada en el
paciente; ayudar a la familia en la toma de decisiones éticas relacionadas con el cuidado del
paciente, respetando sus valores y deseos; trabajar en estrecha cooperacién con otros

profesionales del campo de la salud tales como: médicos, psicologos, fisioterapeutas,
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trabajadores sociales, terapeutas ocupacionales, entre otros, permite proporcionar una atencién
integra y coordinada.

La enfermeria en el sindrome de Edwards implica un enfoque holistico que abarca no
solo las necesidades médicas del paciente, sino también su bienestar emocional y el apoyo a la
familia; la adaptabilidad y la sensibilidad son aspectos esenciales en la prestacion de cuidados
en este contexto (58). El personal de enfermeria es un pilar fundamental para ayudar a los
pacientes en situaciones dificiles, debido a sus competencias integrales (59). Es esencial que el
personal esté capacitado, especializado y cuente con herramientas cognitivas, sociales,
emocionales y comunicativas adecuadas (60).
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Conclusiones

Los resultados obtenidos a lo largo del desarrollo de esta tematica se consideran un
factor importante en la creacion de nuevos conocimientos, debido a que se logrd solventar
favorablemente las preguntas planteadas inicialmente, cumpliendo con éxito los propositos de

esta investigacion. Ademas, se recalca la ausencia de conflictos para la elaboracion del mismo.

Como sintesis y para finalizar este trabajo se puede mencionar que el sindrome de
Edwards es una condicion genética extrafia que ocurre cuando hay una duplicacion adicional
del cromosoma 18 en ciertas o todas las células del cuerpo. Esta condicion suele resultar de
errores en la segmentacion celular durante la formacion de espermatozoides u évulos. Es el
segundo padecimiento cromosémico mas frecuente del mundo, luego del Sindrome de Down
o trisomia 21. Se presenta un caso por cada seis mil u ocho mil neonatos y con mayor frecuencia

afecta a neonatos provenientes de mujeres mayores a 65 afos.

La prevalencia del sindrome de Edwards es baja en comparacion con otras trisomias,
como la trisomia 21 (sindrome de Down). La prevalencia varia segun las poblaciones y las
fuentes de informacion, pero se estima que ocurre en aproximadamente 1 de cada 6,000-8,000

nacimientos.

Los principales defectos que se asocian a la trisomia 18 son: cardiacos, cerebrales,
faciales, extremidades, genitales, gastrointestinales y renales. La presencia de varias
disfunciones, problemas y anomalias congénitas contribuye a la elevada tasa de mortalidad y a

la baja expectativa de vida propia de este padecimiento.

Algunas de las complicaciones mas comunes que se vinculan al sindrome de Edwards
son: anomalias del corazén, dificultades en el sistema nervioso, retraso en el crecimiento
intrauterino, bajo tono muscular, problemas respiratorios, dificultades en la alimentacion,
problemas renales, malformaciones gastrointestinales, anomalias en las extremidades, entre

otros.

No existe un tratamiento en especifico, sin embargo, existe un debate acerca de la
ejecucion de varias operaciones quirdrgicas invasivas que permitan subsanar ciertas anomalias
vinculadas al padecimiento, es decir a cada anomalia se da un tratamiento. La trisomia 18 es
una condicién genética compleja y suele requerir un enfoque de cuidados paliativos y de apoyo,
ya que las complicaciones médicas asociadas pueden ser graves y la esperanza de vida suele
ser limitada. El abordaje terapéutico se centra en mejorar y establecer la calidad de vida del

paciente y a su vez en brindar apoyo a la familia.
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La enfermeria en el sindrome de Edwards implica un enfoque holistico que abarca no
solo las necesidades médicas del paciente, sino también su bienestar emocional y el apoyo a la
familia. La adaptabilidad y la sensibilidad son aspectos esenciales en la prestacion de cuidados

en este contexto.

Por otro lado, este trabajo denota ciertas limitaciones tales como: poca informacion, la
falta de actualizacion de datos, a pesar de ser el segundo padecimiento cromosémico mas
frecuente del mundo existe pocos datos estadisticos y clinicos que permitan generan

comparaciones.

Sin embargo, estas limitantes podrian llegar a ser solventadas, si esta investigacion es
considerada como un punto de partida para proximas indagaciones, de igual manera se podria
realizar analisis de casos en los que se puede identificar cuanto a progresado la enfermedad
hasta la actualidad.
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