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CARDIOPATIAS CONGENITAS EN EL SINDROME DE DOWN EN EL
HOSPITAL CARLOS ANDRADE MARIN (HCAM)

Dra. Amparo Mosquera'
Dra. Olga Nieto ' s
Dra. Soniz Santillan®
Dr, Rodrigo Bossano
Dr. Gabriel Ordéitez"

RESUMEN

Contexto. El sindrome de Down estf  bien
estudiado y caracterizado en la sctualidad. Uno de
los mayores problemas de estos pacientes es la
asociaciin con problemas como los cardiolégicos
que se acompaiian de una alta morbimortalidad,
hfetive.  Conocer si las  cardiopatins  que
acompaian al sindrome de Dewn de los niios
atendidos en el HCAM  sipue el mismo
compaortamiento reportado por otros autores de
otras partes del mundo,

Diseto, Estudio clinico-quirirgico restropeciivo.
Lugar y poblucidn. Hospital *Carlos Andrade
Marin®, Instituto Ecuatoriane de Seguridad
Social, 100 nifes que presentaron diagnéstico de
Sindrome de Down entre el 1 de enero de 1996
hasta el 31 de julio de 1999,

Resultades. 90 miflos  tuvieron  diagndstico
conflirmado de Down por medio del cariotipe. 75
(83.3%) presentaron cardiopatin.  La  mds
frecuente fue la PCA  (58.6%), sola o en
combinacion ¢on ofros problemas eardiolégicos,
La asociacibn méds comin fue CIA mis PCA
(18.9%) scguida de Ia CIV con PCA (8.8%). La
hipertensidn pulmonar fue un hallazgo frecuente
tanto en mifios con cardiopatin {57.3%) como en
nifios sin cardiopatin (40%:). Un 5.6% de niftios con
cardiopatia tuvieron madres que trabajaron en
contacte con inseclicidas. La edad promedio de las
madres de estos nifios fue de 334 £ 6.3 afios. La
mortalidad fue de 7.8%. La mayoria de los
dingnosticos cardioldgicos ocurrld en los primeros
3 meses de vida (78%).

Conclusiones.  La  cardiopatin  congénitn  mds
frecuente en los niitos con sindrome de Down en ¢l
HCAM es diferente a la reportada en lus series
provenientes de ofrod lugares v su frecuencin es
mis  alta que Ia scialada en  los  mismos
estudios.{CAV vs. PCA p <0.005), La etiologia es
con todn seguridnd poligénica aungue se debe
estudiar mejor la participacion de Ia altura y otros
factores propios del medio como el tipo de trabajo
de las madres.

ABSTRACT

Context.- The Dow's syndrome had bee studied
ani has been carazterize in the nctual ers. Oner of
the mayor problems of these patients is the
association with congenital heart deseases (CHID)
that produce high mortality.

hjetives.- Wnow if the heart deseas in the Down's
syndrome seen in the Carlos Andrade Marin
Hospital has the same behavier reported by others
outhous in other place of the world,

Desing.- Retrospective clinical and supgical study.
Setting and Paticipants.- “Carlos Andrade Marin®
Ecuaderian Social Security Hospital. 100 children
with diagnosis of Down's syndrome belween
Januvary 1, 1996 and july 31, 1999,

Resulis.- 90 children has diagnosis of Down's
syndrome  with  cariotipe  75(83,37%)  had
presented CHIL. The PIXA above or in cowburtish
was the most often CHD (58,6%). The most often
asociation of PDA + ASD (18,9%), follow of VSD +
PDA (88%). The pulmonary hipertension has
seen in TE7.3% with CHD and 40% without CHD.
56% of children with Down's syndrome worked
in contact witn pesticides. The mother's age were
334+ 6.3 yenars,

The maertality was 7.8%. The mayorily of tha
dingnosis of CHD had ocurred in the first 3
months {78%),

Conclugions.-  1)The CHD most often asociated
with Dewn's syndrome in the HCAM is different
to universal reports and its frequency was higher
tha the same studics (AY canal vs PDA) (p=<0.005).
2) The etiology is more sure polygenic but it needs
a  better study with [acters that ook for
enviromental risk in fetal life.

NTRODUCCION

El sindrome de Down es una asociacién de

anomalias congénitas que neluyen fases y

signos  caracteristicos v las personas
afectadas suelen tener capacidad intelectual
reducida. Existe una ligera predileccion 1:3 para

el sexo masculine

| Médico Redulentee R4, HTAM

© Mo Gonciisia, HCAM

' Medico Pediawa Cardsdilogo VO v HCAM

! Jefie de Pediania HVO, Médico de Pediatra Heonatoldgica HCAM

En 1959 Lejeune y cols descubricron que los
nifios con mongolismo hoy conocido como
sindrome de Down o trisomia 21 tiznen 47
cromosomas en lugar de los 46 habituales en sus
células somditicas y se lo catalogd como un
trastorno cromosomico bien definido compatible
con  supervivencia  postnatal  relativamente
prolongada,
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Cerca de 92% puarda correlacion con la edad
avanzada de la madre y la no disyuncidn que
determina la aparicién de un tercer cromosoma
21 que origina el sindrome cromosdmico mds
frecuente y conocido como sindrome de Down,
mongolismo o lrisvimia 21,

La incidencia es de 1/600-800 recién nacidos
vivos, El riesgo de tener un hijo con trisomia 21
se incrementa con la edad materna, en especial
después de los 30 afios de alll que el diagndstico
prenatal es importante. El 95% de los casos
ocurre por trisomia 21 libre con bajo riesgo ds
recurrencia en los hermanos (alrededor del 1%,
3% presenta trisomia 21 por traslocacion
(generalmente robertsoniana) y del 2 al 3%
Presenta mosaizismos,

Aungue cualquiera de los rasgos del aspecto
fisico pueden aparecer en individuos normales,
es la combinacion de hallazgos que conforman
un pairén reconocible que usualmente permite el
diagndstico temprano que desde el punto de
vista clinico pgeneralmente no presenta
dificultades. Sin embargo el cariotipo esti
indicado para confirmar y proporcionar las
bases para conocer si se trata de no disyuncion o
translocacion, para el consgjo genético y
determinar el riesgo de recurrercia.

La falta de disyuncién, se origina en el dvulo en
el 95% de los casos y en el espermatozoide en
el 5%. La edad del padre es un factor de
riesgo entre las personas mayores de los 70
aftos.

Aproximadamente 5% se debe a  uma
traslocacion que es independiente de la edad
materna frecueatemente en el cromosoma 14,

Se han descrito varias alteraciones bioquimicas
en los enfermos con sindrome de Down que
ayudan al diagnéstico prenatal presuntivo. La
triple prueba consistente en la dosificacidn de
alfa—feto proteina (DiMaio y col,, 1987),
gonadotrofina coridnica y estriol no conjugada,
También se usa un cuarto marcador, la inhibina
A, que ha mostrado un 75% de efectividad en la
deteccion del sindrome de Down.

Actualmente existen pruebas ecograficas de gran
sensibilidad para detectar el sindrome? y los
problemas cardiacos acmpafianies,

En 1984 Garrol describié a los pacientes con
cardiopatia vy sindrome de Down. Desde
entonces muiltiples estudios han reportado que
las cardiopatias mas frecuentes en  estos
pacientes son: canal atrioventricular (46%),
defecto interventricular (31%), comunicacién
interauricular (9%) y conducto arterioso
persistente  (6.9%). La enfermedad cardiaca
congénila estd presente en el 50% de todos los
nifios con siindrome de Down y en una
proporcion mas alta en los productos abortados
con este sindrome. Se ha observado también
hipertensién pulmonar y vasculopatia pulmonar
obstructivas  Human reporta  un  66% de
enfermedades cardiacas congénitas con un 0%

de mortalidad, Wells" informa de un 48 % sin
indicar la mortalidad.

Los pacientes con menores probabilidades de
supervivencia prenatal y postnatal son aquellos
que padecen enfermedad cardiaca congénita,
alrededor de una cuarta parte de los nifos
nacidos vivos con defectos cardiacos mueren
antes de su primer cumpleafos,

El diagnéstico de las cardiopatias es simple en
unos casos y dificil en otros, depende de la
severidad y de la repercusion hemodindmica que
provoquen.

En la mayoria de los casos de cardiopatia
congénita con Down, el riesgo de recurrencia es
del lal 5%, para 1982 Whitemor y col. hallaron
una tasa de recwrrencia mucho més alta que
comrespondia al 14.2% y mayor afectacidén en
hombres que en mujeres.

En el manejo de un niflo con sindrome de Down
es importante realizar: evaluacidon cardioldgica,
examen ofialmoldgico. medicidn de niveles de
hormona  tiroidea, explorar la  audicion,
estimulacidn temprang, evaluacion genética y
asesoramiento genétice familiar.

El prondstico se relaciona con la aparicion de
malformaciones viscerales. Las més comunes
son las cardiopatias congénitas y  las
malformaciones gastrointestinales, Los defectos
pueden provocar 1CC en el perfodo neonatal y
tanto los cardiacos como los gastrointestinales
pueden corregirse de manera quirirgica. El
reconocimiento temprano de estos avmenta la
supervivencia de los nifios con sindrome de
Down en el periodo neonatal y los sobreviventes
lienen un excelente prondstico para una
sobrevida prolongada,

OBJETIVOS

1. Conocer cual es la cardiopatia congénita mas
frecuente en los nifios con sindrome de
Down que se atienden en el HCAM

2. Establecer la relacién que guarda esta
frecuencia con  las reportadas en  otros
estudios.

3. Reportar los resultados del diagndstico y
tratamiento,

4. Conocer la mortalidad en este grupo,

5. Seialar las patologlas asociadas al sindrome
de Down.

MATERIALES Y METODOS

Se realizd un estudio retrospective clinico
quirtirgico mediante la revision de expedientes
clinicos obtenidos del archive de Pediatria del
Hospital Carlos Andrade Marin IESS de la
ciudad de Quito, tanto de nacidos en la
institucidn como de transferidos de otras
ciudades del pais entre el primero de enero de
1996 y el 31 de julio de 1999,

De las historias clinicas de los nifios con
diagnésticn de Down se recogit la siguiente
informacion: procedencia, presencia o no de
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retarde mental en alguno de sus familiares
intimos, edad matema, sexo del nifio, factores de
riesgo  antenalales  (rubeola, exposicién  a
insecticidas o radiaciones), natales v posinatales,
edad del diagndstico cardioldgico, resullade del
eariotipo y de la evaluacidn gendtica realizada
por la especialista (S5), datos de la exploracidn
fisica del niflo al momento de descubrir la
pusible cardiopatla (soplo, cianosis, disrritmia,
falla cardica), tipp de twatamienio recibido

(clinico, guirtrgico o combinade) para la

cardiopatia y el resultado final con el paciente,

La rutina para el estudio genético incluyd Ia

toma de 2 ¢c de sangre utilizando una jeringuilla

con anticoagulante siempre que el niflo no
estuviera bajo antibidticoterapia, cultivo celular
de linfocitos en medio RPM/1640 suplementado
con  suero  fetal v estimulade  con
fitohemaglutinies,  aplicacion  de chogue
hipotdnice. fimcion Cormmoy v andlisis de
metafases para  establecer la  alteracidn

cromosomica:  risomia,  imslocacion o

maosaicismo del par 21

Todos los nifios fueron wvalorados por el

Cardidlogo Pediatra (RB) aplicando de manera

sistemidlica la sizuiente rutina:

|. Evaluacién eclinica completa que incluyd
toma de la presién arterial en los 4 mizmbros
con manguile adecusdo ¥ equipe Dinamap
mocelo 8100, saturacion con oximetria de
pulso efectnada con wn aparato modzlo
Ohmeda 3700 0 3740,

2. Radingrafia de tdrax v electrocardiograma
segin lécnicas universales.

3. Ecocardiograma con equipo Siemens
Sonaline en los modos: unidimensions] o M,
bidimensional v ecodoppler. La
interpretacion wtilizo criterios
intemacionales™ para establecer <l
diagnastico.

4. Seguimiznto de los pacientes hasta su alta
del hospital,

Criterio de inclusion v exclusidn:  Nifias y
niles  con  diagndstico  cromosemico  de
sindrome de Down o con  diagnéstico
inequivoco por el fenotipo de la enfermedad. Se
excluyeron aquellos con fenotipo dudoso,
Intervencidr: A los nifios se los distribuyd
en dos grupos, el uno conformado por todos los
que tuvieron diagndstico confirmado mediante
el cariolipo v el otra por los nifios con fenotipo
compatible, sin la referida comprobacidn
Estadistica: Sz estructurd una base de
datos en Dbase Il plis y en computadora
Compag Presario 460 se acumuld la informacidn
que sirve para el presente trabajo. Para el
analisis estadistico se empled el programa EPI
INFO 6.0 v el paquete EPISTAT. Se tabularon
todos los datos v se 2laboraron tablas v coadros
representativos,

RESULTADOS

Huba 100 casos con diagndstico establecido de
sindrome de Down, 920 de cllos tuvieron
confirmacion por medio del cariotipo v 10
sospecha en firme por las caracteristricas dzl
fenotipo. El anilisis se refliere, por vbvias
razones, 1 los primercs pero 52 mencicnard a los
segundos con el fin de ofrecer una informacicn
mas amplia del problema,

El cariotipo arrojd los signientes resultados: 85
(94.4%) wvieron trisomia primaria 21; 2 (2.2%)
trisomia secundania a ranslocacion 14:21; 1 (1.1
%) trizomia 1 asocaoda a sindrome de
Klinefelter v 2 (2.2%) trisomia primaria 21 +
mosaicismo. En lo referente a la edad malerna,
un dato digno de jomarse en cuenla, pas
confirmacion v andlisis ulteriores, en el marco
de la poblacion general, es el siguiente: la
maycria de las medres (53 de 90 o sea el b1.1%)
de los nifios con sindrome de Down tuvo mencs
de 35 aftos. (Tabla No.1). La edad pramedio de
las madres fue de 33.4 + 6.3 con rango de 19 a
en tanto que en la poblacidn gencral fuc de
28.56 & 5.7 con un rango de 15 a 48 afos.

Tablo Mot EDAL MATERNA

Down confirmado Fenotipo Down

Edad malerna HNo. Casos % | Mo Casos %
< 70 aiins b 33 0 0.0
21 a 2% afios 3 33 0 0.0
75 a 30 afos n LR A 100
31 a3t ahos il 233 4 40.0
33 a 40 anos 13 214 1 100
»a 41 afos 16 178 1 10.0
TOTAL a9l 1000 " 1300
334

DE: 6.3

Rango: 10 - 46

En ceanto a la distnibucion por sexo 46 (31.1%)
pertenecieron al sexo femenine v 44 (48.9%) al
masculine. El tamafo reducide de la muestra no
permite  sacar conclusiones al respecio. La
biblicgrafia cxtranjera reporta un predominie
del sexo masculing en una proporzion de 1.3 a
I. En lo referente a la procedencia de los nifios,
la mayora, el 48.9% necieon en ¢l propie
HCAM, =1 15.5% sz transfirieron de algin
hospital o clinica de In civdad de Quito o de Ia
provincia de Pichincha y el 33.0% restante
llzgaron desde otras ciudades o lugares del pals.
Un nimero imporante de pacientes (78; 86.7%)
provino de lugares asentades a una altitud
mayer de 1500 wm sobre ¢l nivel del mar y la
minoria (12; 13.3%) de sitios ubicados a wenor
altitud de la sefialada,

Del amilizis de los anecedentes se obluvu una
cifra preocupante: 5 de las madres (5.6%)
trabajaban en contacto con insecticidas. Esto sin
doda mersee atencion ¥ una investigacion mas
amplia v cuidadota.  Los datos clinicos que
indujeron a la investigaciin de cardiopatia se
muestran en la Tabla No.2. El mas |lamativo fue
el soplo presente en el 80% de los ¢nsos seguido
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de la cianosis con un 36.7% y con porcentajes
mucho menores se ubicaron las disrritmias y la
falla cardiaca. Es de sumo interés, sefialar en
este punto, que E de los nifios, 8.9% del total no
presentaron ninguno de los signos investigados
por lo que la cardiopatia se descubrié gracias a
la investigacion ecocardiografica sistemdtica
que se efectlud y se efectiia en el servicio con
este tipo de pacientes. El nimero superior a 90
se cxplica porque um mismo nifie tuve, en
algunas ocasiones dos o mds signos.

Tabla Mo. 2 SIGNOS CLINICOS DE CARDIOPATIA EN

NIROS CON SINDROME DE DOWN
Dovm cenfirmado | Fenolipo Down
SIGNO Ho. Gasas % | Ho. Casos k)
SOPLO 72| 800 9] %0.0
CIANDSIS Kl 51 500
DISRRITMIA 3 33 0 0.0
FALLA CARDIACA 3 33 1] w0

Los resultados, en el tema de la edad del
diagndstico, se ofrecen en la Tabla No.3, en ella
es posible apreciar que en el 78% de los nifios se
reconocio y precisd la cardiopatia en el curso de
los 3 primeros meses de vida, la cifra rebasd el
90% cuando se llegd a los 6 meses de edad. El
9% que tuvo un diagnostico tardio arribd de
lugares servidos por el Segaro Social
Campesino, vale decir de sectores deprimidos de
la sociedad que miran y aceptan las cosas con
cierta conformidad y retardan la consulta al
médico mucho tiempo.

Tabla Mo.3 EDAD DEL DIAGNOSTICO GARDIOLOGICO
EM NIlOS CON SINDROME DE DOWN

En lo medular de este trabajo, las cardiopatias
en ¢l sindrome de Down, 75 (83.3%) tuvieron
una © méas malformaciones cardiacas y solo 15
(16.7%) no la presentaron. El desplose del tipo
de cardiopatias se ofrece en la Tabla Nod y en
clla se observa que la mayoria son cardiopatias
aciandticas simples como PCA (16.7%), CIV
(156%) y CIA (12.3%). De las distinlas
combinaciones descubiertas la predominante en
esta seric es ba CIA mids PCA (18.9%) sezuida
de la CIV mis PCA con 8.8%. Esto hace de la
PCA el hallazgo mas frecuente pues sola o en
combinacion con otros problemas se la encontrd
en 44 de 75 (38.6%) ocasiones,

Tabla No.4 TIPOS DE CARDIOPATIAS

Dowm confinmade Fenolipe Dovmn

EDAD Mo Casos % | No Casos %
RECIEN MACIDO ja| 423 4 40
1A IMESES 2| 356 L 40
4 A 6 MESES 12| 133 ] 0
T A 12 MESES 2 22 2 20
134 24 MESES 1 11 0 0
250 MAS 5 55 0 0
TOTAL 00 [ 100.0 10 100
& 5 87 meses

DE: 19,28

Rango: 0 a 128 meses

Down confirmado | Fenotipo Down
Cardiopalia Mo Casos % | Mo Casos s
Cla 1] 123 1| 100
Civ ] 156 4| 400
PCA 5] 167 1| 100
CIAACIVHPCA 4 44 1| 100
ClA+CIV 2 22 0 0.0
ClA+PCA 17| 188 i} 0.0
CIV +PCA 8 B8 1| 100
TF i id 1| 100
ovs i 11 o 0.0
CAV 2 22 0 0.0
TOTAL 75| 833 8| 900
Las cardiopatias complejas, tipo camal

auriculoventricular (CAV), doble via de salida
del weniricule derecho (DVS) y tetralogia de
Fallot (TF) no son muy numerosas, Sobre todo,
llama la atencidn, el escaso nimero de CAV que
se describe como el hallazgo mas comin, en
nifies con Down, en las series procedentes del
extranjero.(p <0.005) Tabla No.5

Tabla No.3
Cardiopatias congénitas en los niiflos con sindrome de Down en sistintas serles*
LESION TANDON EDWARDS [ GREEWOOD FREEMAN HBO CASTRO HCAM
H NADAS 1 COLS . BOSSAND .

e ) %7 15 + 16 (22) 56 (B.4)
PCA +18 (455) 69 e 24 (41) “67 (18.9)
ClA V18 (473) 26 ] " “123 (66)
CAv 60 457 45 ] 22
EST, PULMONAR 55 1 7 2 22
EST. AORTICA 2.9 g
GOART. AORTA 14.5 <1 0
TETRAL FALLOT 54 83 4 11 (1Y)
ovs 11
OTROS 105 48 1 ]

v Caiopalia seia. | ) Caropalia esociada, CIV Comunicackon inlervenincular, PCA parsishencia dal conducks arleroso, Comunicackin isvauricula, HBIO Hospilal

“Baca Ovliz", HCAM “Hospital Carkos Andrade Mavin®

** Porceniajes,  p Apliceda enlre |a serie dei HCAM y las series extranjeras < 0.005
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Por fratarse de un trabajo realizado a 2810
metros de altura es importante conocer la
participacion  de  la  hipertension  arterial
pulmonar tanto en los casos con cardiopatia
come en los sin cardiopatia. En el primero hubo
43 (57.3%) nifios con hipertension pulmonar y
32 (42.7%) sin este trastorno. Lo interesante fue
que en aquellos sin problema cardiolégico, 15
del total, también hubo 6 casos (40%) de
hipertensién arterial pulmonar lo cual permite
asegurar que solo 9 de los nifios Down cursaron
sin complicacién cardiopulmonar,

Se sometieron a tratamiento quiriirgico 30 nifios,
la mayorfa, 28 para cierre del conducto arlerioso
¥ 2 para bandaje de la arteria pulmonar para
aliviar el hiperflujo en un caso de CIA y uno de
CIv,

Hubo una mortalidad de 7 nifios (7.8%6) de los
cuales 3 tuvieron autopsia que permitia
confirmar el diagnéstico  cardiolégico
establecido en cada uno de ellos y los problemas
asociados que en uno de los nifios fue ano
imperforado y en el otro una hipertension
pulmonar severa. De los niflos operados de
corazon fallecieron 4 (13.3%).

Siete pacientes presentaron  malformaciones
gastrointestinales, 3 calarata congénita bilateral,
| neumonitis intersticial, | displasia
broncopulmonar y |  hidronelvosis. La
sobrevida de los nifios de esta seric fue del
91.1%.

Algunos nifios que fueron observados cada 2 o 3
meses, ingresaron a hospitalizacion por diversas
causas siendo las mds frecuentes las infecciones
respitratorias altas y su permanencia dependid
de la severidad del cuadro y del tipo de
tralamiento,

CONCLUSIONES

I. El 84 % de los nifios Down son portadores
de cardiopatias congénitas lo que significa
que su prevalencia es mas alta que en otros
estudios.

2. El canal atrioventricular es la cardiopatia
congénita  mas  frecuenle  en  estudios
universales, sin embargo en este estudio fue
la persistencia del conducto arterioso,

3. Hay cardiopatin, incluso graves, que no
presentan signos o sintomas por lo que es
indispensable que estos pacientes tengan
evaluacion cardiolégica completa.

4. Se deberd dar soluciones clinicas y
quirirgicas a todos los pacientes con
cardiopatias  congénitas por su  menor
mortalidad y por su mejor manejo en otras
areas afectadas.

3. Deberd estudiarse  integralmente por Ia
presencia de patologia asociada, tal el caso
hematologla, andlisis hormonales (tiroideo),
renales, gastrointestinales y osteoarticulares.

6. En la ctiologia de las cardiopatias en los
nifios Down seguramente participan factores
poligénicos que deberan conocerse mejor en
el fisturo,

7. La familia de los pacientes afectados con
cardiopatia congénita y Sindrome de Down
deberian asistir a discusiones dirigidas para
mejorar el conocimiento de la enfermedad
asi como también a lugares especializados de
rehabilitacion  destinados a este grupo de
pacientes, Incluir  precozmente  en
programas  de  estimulacion  temprana,
entrenamiento ocupacional y mantenerlo en
su niicleo familiar
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