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OPINION DEL TUTOR

El trabajo realizado por la Dra. Ana Valeria Zeledon Rodriguez, médico residente de tercer
afio, con el fin de optar al titulo de Pediatra y que se titula CARACTERIZACION
CLINICA Y EPIDEMIOLOGICA DEL SINDROME DE DOWN, reviste particular
importancia por varias razones, entre las cuales podemos mencionar: el Sindrome de Down
es la causa genética mas frecuente de discapacidad intelectual; la discapacidad intelectual
es una condicién que en el momento actual el Gobierno de Nicaragua y el Ministerio de
Salud consideran una prioridad para su atencion; las personas con discapacidad sufren de
discriminacion y exclusion social ademas de sobreproteccién y falta de oportunidades para
su desarrollo pleno en las diferentes etapas de su vida, entonces, se trata de visualizar una
situacion que requiere de la atencion de los tomadores de decisiones no solo en salud sino
de las politicas publicas en general.

A pesar de que el Sindrome de Down se presenta con una frecuencia de 1 por cada 600 a
800 nacimientos y que con los cuidados prenatales y neonatales la mayoria de ellos logran
sobrevivir mas alla del periodo neonatal lo que los convierte en una poblacion muy
numerosa que consulta los diferentes servicios de salud, la poblacién de trabajadores de la
salud en general no tienen el nivel suficiente de preparacion y conocimiento sobre esta
entidad como para responder y orientar adecuadamente a las familias alrededor de lo més
conveniente para su desarrollo e insercion social.

Considero que este trabajo permitird conocer mejor la situacién de la nifiez con Sindrome
de Down vy asi los trabajadores de la salud podran realizar mejor su trabajo de atencién,
prevencion y orientacién a los pacientes y a sus familias y a su vez, las personas con
Sindrome de Down tendran mejores oportunidades para la inclusion social que tanto se

requiere.

GERARDO MEJIA BALTODANO
PEDIATRA — ESPECIALISTA EN GENETICA



I. RESUMEN

El Sindrome de Down es una enfermedad genética que constituye la primera causa de
discapacidad intelectual. Se realiz6 un estudio descriptivo, longitudinal en pacientes con
diagnéstico de Sindrome de Down atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera
en el periodo que corresponde del 1ro de enero al 1ro de diciembre 2015, con el objetivo de
describir las caracteristicas clinico epidemioldgicas de la poblacion pediatrica con
Sindrome de Down. La muestra estuvo constituida por 255 pacientes menores de 14 afios,
11 meses y 29 dias. Se realiz6 una guia para la recoleccién de la informacion cuya fuente
fue la revision de expedientes clinicos. EI procesamiento de los datos se realiz6 mediante el
programa estadistico SPSS version 22 y el resultado se expres6 en porcentajes y
frecuencias. Los resultados obtenidos en el estudio fue un ligero predominio del sexo
femenino, con una edad promedio de 3 afios, procedentes de Managua el 55.69% de la
poblacion. La edad materna y paterna de mayor riesgo para la presentacion del Sindrome de
Down fue el grupo de edades comprendido entre 20-35 afios. Los defectos congénitos
cardiovasculares que se presentaron con mayor frecuencia fueron foramen oval permeable
y comunicacion interventricular. El hipotiroidismo fue la patologia asociada que se
presenté en mayor proporcion.

Con el estudio clinico y epidemiolégico se logra un mejor manejo de las secuelas
discapacitantes de la enfermedad, y se aportan datos cientificos necesarios para el
asesoramiento genético.

Palabras claves: Sindrome de Down; Cardiopatias congénitas; Hipotiroidismo.



I. INTRODUCCION

El Sindrome de Down (SD), también Ilamado trisomia 21, es la causa méas frecuente de
discapacidad intelectual identificable de origen genético. Se trata de una anomalia
cromosomica donde en la actualidad la incidencia estimada es de uno por cada 1100

nacimientos vivos, segun la Organizacion de las Naciones Unidas (ONU).

El Dr. John Longdon Down descubre que el Sindrome de Down consiste en un conjunto de
signos y sintomas presentes en una persona, provocados por una alteracién genética a nivel
del cromosoma 21, que determina en un ser humano una serie de caracteristicas fenotipicas
propias de este padecimiento, convirtiéndose en la primera causa de retardo mental de origen

genético®.

En 1959, Lejeune y colaboradores descubrieron la base genética del Sindrome de Down y lo
nombran como la trisomia del cromosoma 21, que es el mas pequefio cromosoma
autosémico humano. La trisomia 21 se puede producir como tres tipos de anomalias

cromosomicas: trisomia 21 libre, translocaciéon o el mosaicismo.

En las tres Gltimas décadas han visto cambiar sustancialmente la actitud y el interés por las
personas con Sindrome de Down y, en consecuencia, ha aumentado extraordinariamente el
nimero de trabajos de investigacion y de publicaciones sobre sus caracteristicas y sus

posibilidades en todos los &mbitos de la vida.

El asesoramiento genético puede ser definido como un proceso de comunicaciéon que se
ocupa de los problemas humanos asociados con la aparicibn o reaparicion de una
enfermedad genética en una familia con el proposito de proveer a los individuos y las
familias amplia comprension de todas las implicaciones relacionadas con la enfermedad
genetica en discusion, las opciones que ofrece la medicina actual para la terapia o para

reducir el riesgo de recurrencia o recidiva de la enfermedad y apoyo psicoterapéutico



Aunque existe una considerable variacion en las caracteristicas fisicas de los individuos con
sindrome de Down, la mayoria de las personas se presentan con una serie de caracteristicas
que permiten un diagnostico clinico del sindrome. Sin embargo, la investigacion
citogenética de los individuos que presentan clinica caracteristica de sindrome de down es
fundamental para establecer un diagndstico preciso, que puede tener implicaciones en el
proceso de asesoramiento genético. Ademas, el analisis de cariotipo de los individuos
afectados identifica los casos que pueden haber sido heredadas haciendo necesaria la
investigacion de los cariotipos de los padres. En este caso, la investigacion citogenética de
los progenitores es esencial para establecer el riesgo de recurrencia del sindrome en las
generaciones futuras. Por lo tanto, todas las personas con un diagnostico sugestivo de

sindrome de down deben ser remitidos a un servicio de asesoramiento genético.

Nuestro pais se identifica con un proyecto social que tiene como finalidad la prosperidad, la
independencia, el desarrollo humano sostenible y la preservacion de la identidad cultural,
contemplando la integracion de todos sus miembros, lo que ha constituido brajula para la
orientacion de la toma de decisiones en la atencion a personas en general y personas con

discapacidad en particular.



II. ANTECEDENTES

En el afio 2013, la Dra. Odilkys Cala en Pinar del Rio, Cuba, realiza un estudio sobre la
caracterizacion del Sindrome de Down, en donde predominaron los pacientes del sexo
femenino, la edad materna de mayor riesgo para la presentacion fue el grupo de edades
comprendido entre 31-35 afos. ElI mayor porcentaje de los casos con cariotipo anormal

correspondio a trisomia libre?.

En el afio 2015, Beatriz Bagatin y colaboradores, en Sao Paulo Brasil realizan un estudio
sobre la prevalencia y distribucion de cardiopatias congénitas en nifios con Sindrome de
Down. Se estudiaron 604 pacientes de los cuales la cardiopatia congénita mas comun fue la
comunicacion interauricular en 254 pacientes, canal atrioventricular completo en 91
pacientes, comunicacion interventricular e interauricular en 88 pacientes, comunicacion
interventricular en 77 pacientes, ductus arterioso persistente en 40 pacientes, foramen oval
permeable en 34 pacientes, tetralogia de fallot en 12 pacientes y otras enfermedades
cardiacas en 8 pacientes. La hipertensién pulmonar se presentd en 57 casos. Del total de los

pacientes, 150 se sometieron a cirugia cardiaca.

En Barcelona Espafia, Claret y colaboradores, en el 2013 realizan un estudio observacional
retrospectivo sobre pacientes con Sindrome de Down e hipotiroidismo diagnosticado antes
de los 5 afios de edad. De un total de 1903 pacientes, 149 presentaron alteracion de la
funcién tiroidea, lo que significa una prevalencia del 7.8%, 12 de ellos con hipertiroidismo y
137 con hipotiroidismo. De estos 137 pacientes con hipotiroidismo, se identifico a 53
pacientes con hipotiroidismo subclinico, 28 nifios y 25 nifias, con una media de edad de 2,4
+- 1,1 afios. El hipotiroidismo se resolvié espontaneamente en 39 casos (73,6%), en un
tiempo medio de 13,2 +- 11,1 meses, Y la tasa de resolucién fue significativamente superior
en los pacientes sin bocio. Un total de 15 pacientes (28,3%) fueron tratados con levotiroxina.
Concluyeron que el hipotiroidismo subclinico que aparece en la primera infancia en el
Sindrome de Down suele ser transitorio y que la ausencia de bocio y anticuerpos se asocia a

una mayor tasa de resolucion espontanea.



En el Hospital Infantil Manuel de JesUs Rivera, en el 2005, Magali Pérez realiz6 un estudio
monografico sobre las cardiopatias congenitas en el Sindrome de Down en donde se
diagnosticé cardiopatia congenita en el 54% de los pacientes siendo el mas frecuente el sexo
masculino. Se realizd diagndstico fenotipico en el 98.3% de los pacientes, se les realizo
valoracion cardioldgica al 77% de los pacientes y se determin6 que la cardiopatia mas
frecuente fue la comunicacion interventricular en el 48.4%, persistencia del conducto

arterioso en el 21.2%, canal AV completo en el 15.1%, tetralogia de fallot en el 6%, FOP en

el 3%.



III. JUSTIFICACION

Este trabajo pretende demostrar que a pesar de que el Sindrome de Down es una de las
causas de discapacidad intelectual de origen genético mas frecuente, los trabajadores de la
salud necesitan elementos basicos para garantizar una atencién adecuada y orientar a las
familias de forma eficiente con el fin de que sus hijos en el futuro se integren plenamente en

la sociedad.



IV. PROBLEMA

¢Cuéles son las caracteristicas clinico epidemioldgicas de la poblacion pediatrica con
Sindrome de Down atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesis Rivera en el periodo

que corresponde del 1ro de Enero al 1ro de Diciembre 2015?



V. OBJETIVO GENERAL

Describir las caracteristicas clinico epidemioldgicas de la poblacién pediatrica con Sindrome

de Down atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera en el periodo que

corresponde del 1ro de Enero al 1ro de Diciembre 2015.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

1. Describir las caracteristicas demograficas y perfil epidemiol6gico de pacientes con

Sindrome de Down.

2. ldentificar factores de riesgos maternos y paternos de los pacientes con Sindrome de

Down.

3. ldentificar las malformaciones congénitas y enfermedades asociadas al Sindrome de

Down.



VI. MARCO TEORICO

El Sindrome de Down (SD), también llamado trisomia 21, es la causa mas frecuente de
discapacidad intelectual identificable de origen genético. Se trata de una anomalia
cromosOmica que tiene una incidencia de 1 de cada 800 nacidos, y que aumenta con la edad

materna. Es la cromosomopatia mas frecuente y mejor conocida.

En el 95% de casos, el SD se produce por una trisomia del cromosoma 21 debido
generalmente a la no disyuncién meidtica en el 6vulo. Aproximadamente un 4% se debe a
una traslocacion robertsoniana entre el cromosoma 21 y otro cromosoma acrocéntrico que
normalmente es el 14 o el 22. Ocasionalmente puede encontrarse una traslocacion entre dos
cromosomas 21.

Por ultimo un 1% de los pacientes presentan un mosaico, con cariotipo normal y trisomia 21.
No existen diferencias fenotipicas entre los diferentes tipos de Sindrome de Down. La
realizacion del cariotipo es obligada para realizar un adecuado asesoramiento genético dado

que el riesgo de recurrencia depende del cariotipo del paciente.

Los nifios con SD se caracterizan por presentar una gran hipotonia e hiperlaxitud

ligamentosa. Fenotipicamente presentan unos rasgos muy caracteristicos.

CABEZAy CUELLO

Leve microcefalia con braquicefalia y occipital aplanado. El cuello es corto.

CARA

Los ojos son “almendrados”, y si el iris es azul suele observarse una pigmentacion moteada,
son las manchas de Brushfield. Las hendiduras palpebrales siguen una direccion oblicua

hacia arriba y afuera y presentan un pliegue de piel que cubre el angulo interno y la

caruncula del ojo (epicanto). La nariz es pequefia con la raiz nasal aplanada. La boca



también es pequefia y la protrusion lingual caracteristica. Las orejas son pequefias con un
hélix muy plegado y habitualmente con ausencia del l6bulo. El conducto auditivo puede ser

muy estrecho.

MANOS Y PIES

Manos pequefias y cuadradas con metacarpianos y falanges cortas (braquidactilia) y
clinodactilia por hipoplasia de la falange media del 5° dedo. Puede observarse un surco
palmar Unico. En el pie existe una hendidura entre el primer y segundo dedo con un aumento

de la distancia entre los mismos (signo de la sandalia).

GENITALES

El tamafio del pene es algo pequefio y el volumen testicular es menor que el de los nifios de

su edad, la criptorquidia es relativamente frecuente en estos individuos.

PIEL y FANERAS

La piel es redundante en la region cervical sobretodo en el periodo fetal y neonatal. Puede
observarse livedo reticularis (cutis marmorata) de predominio en extremidades inferiores.
Con el tiempo la piel se vuelve seca e hiperqueratésica. La discapacidad intelectual es

constante en mayor o menor grado.

DIAGNOSTICO

Las caracteristicas fenotipicas pueden no ser muy evidentes en el periodo neonatal
inmediato. En este momento la gran hipotonia y el llanto caracteristico, agudo y
entrecortado, pueden ser la clave para el diagnostico. Al poco tiempo se define el fenotipo
caracteristico, aungue cada uno tendra sus propias peculiaridades. El diagndstico definitivo

vendré dado por el estudio de los cromosomas.



RIESGO DE RECURRENCIA

El riesgo depende de la edad materna y del cariotipo de los progenitores.

Los factores importantes en la concepcion de trisomias son la fecundacion tardia, la edad
materna avanzada y la mayor asociacion de satélites. Otros factores descubiertos como
causantes de la no disyuncién incluyen mutagenos fisicos, biolégicos y quimicos. La
afirmacién mas aceptada es que el riesgo de enfermedad aumenta de forma exponencial con

el envejecimiento de la madre, reconocida por primera vez por Shuttleworth (1909).

La explicacion del mayor riesgo de no disyunciéon en la edad materna se sugiere por la
hipotesis de que la profase de meiosis muy larga, en el estado de animacién suspendida del
6vulo antes de la 1ra division mei6tica en la ovulacién, altera la segregacion del cromosoma
resultante de la no disyuncién. La hipotesis de la microcirculacion comprometida explica la
aparicion de aneuploidia en oocitos primarios y secundarios, células precursoras
espermaticas, células tumorales y embrionarias. Esto también explica por qué las mujeres de
todas las edades reproductivas pueden tener un hijo con sindrome de Down. Por otro lado,
también se indic6 que el mayor factor de riesgo para la no disyuncién en mujeres jovenes es
la presencia de un patron de intercambio susceptible. Se lanzo la hipétesis de que el entorno
y las agresiones relacionadas con la edad se acumulan en el ovario a medida que la mujer
envejece, lo que lleva a la segregacion deficiente de oocitos con patrones de intercambio
estables. Es el riesgo causado por la recombinacion de factores independientes que estaria
mas influido por una edad mas avanzada, lo que lleva al efecto observado de la edad

materna.

En el caso de que exista una traslocacion y alguno de los progenitores sea portador, no
influye la edad materna, pero existe un riesgo mas alto de recurrencia si el portador de la
traslocacion es la madre. En el caso de que alguno de los padres tenga una traslocacion
Robertsoniana entre dos cromosomas 21 el riesgo de recurrencia es del 100%
independientemente del sexo que lo transmita. Si ninguno de los progenitores es portador de
una traslocacion el riesgo de recurrencia es de alrededor de un 2-3%.

10



SEGUIMIENTO

Los nifios con Sindrome de Down deben seguir los controles periédicos y vacunas como
cualquier otro nifio de la misma edad, pero ademas se debe prestar especial atencién a las
complicaciones que pueden aparecer inherentes a su cromosomopatia. Deben usarse graficas
de crecimiento especificas para el Sindrome de Down, y si existe un retraso pondoestatural
muy marcado nos puede orientar hacia la existencia de una patologia cardiaca, endocrina o a

una alteracién nutricional.

Un 30-60% de las personas con Sindrome de Down presentardn una cardiopatia. Aunque
clinicamente no se constate un soplo cardiaco, se debera realizar un ecocardiograma en los
primeros dos meses de vida. Si existe cardiopatia se deberd insistir a los padres en la
necesidad de profilaxis antibidtica ante cualquier procedimiento que suponga un riesgo de
endocarditis bacteriana (dental, nefrouroldgico, etc.). No debe olvidarse el riesgo de
desarrollar hipertension pulmonar sobre todo en los nifios con comunicacion interventricular
o con canal atrioventricular, que pueden estar asintomaticos en el primer afio de vida. En los
individuos sin cardiopatia congénita de base, debera realizarse un ecocardiograma entre los

18 y los 20 afios de edad para descartar patologia valvular.

Mas de un 50% de estos nifios tienen problemas oculares y auditivos. Entre los primeros el
estrabismo, la miopia, la hipermetropia y las cataratas son los méas frecuentes. Se debe
realizar una exploracion oftalmoldgica dentro del primer afio de vida. Si se evidencia
nistagmos, estrabismo o0 se observa leucocoria debe remitirse al oftalmélogo
inmediatamente. Si la exploracion oftalmoldgica es normal deberan realizarse controles cada
dos afios. La mayoria presentan una hipoacusia. Entre el nacimiento y los 6 meses de edad
deben realizarse potenciales evocados auditivos. Los controles posteriores deberan incluir
una revision audiologica anual hasta los tres afios y posteriormente cada dos afios. Si
presentan otitis de repeticion es recomendable que sean vistos por un otorrinolaringélogo,
para poder tratar las causas solucionables de hipoacusia y asi no interferir en el desarrollo

del lenguaje. Los individuos con Sindrome de Down pueden presentar los primeros sintomas
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de hipoacusia a partir de la segunda década de la vida, manifestandose en ocasiones como un

trastorno del caracter, pudiendo ser interpretado como una enfermedad psiquiatrica.

Las apneas obstructivas del suefio son frecuentes en estos individuos. Las manifestaciones
clinicas habituales segln la edad del paciente pueden ser desde ronquidos hasta posturas
inusuales al dormir, fatigabilidad diurna, aparicion de enuresis en individuo previamente
continente e incluso cambio de caracter. En algunos nifios estos sintomas aparecen por la
propia hipotonia sin que el tejido linfoide de amigdalas y adenoides produzca una
obstruccion al flujo aéreo. El diagnéstico se realiza mediante polisomnografia. Existen
varios procedimientos quirargicos recomendados pero si no funcionan o no estan indicados,
puede aplicarse una presion continua parcial en la via aérea (CPAP) mediante mascara o

tubo, para mantenerla abierta durante el suefio.

Desde el punto de vista digestivo, un 10- 12% nacen con malformaciones intestinales que
requeriran abordaje quirargico, siendo la atresia duodenal y la enfermedad de Hirschsprung
las mas frecuentes. Los vomitos y la ausencia de deposiciones en los primeros dias de vida
pueden orientarnos hacia esta patologia. A pesar de que el estrefiimiento es frecuente debido
al poco tono muscular, el estrefiimiento pertinaz, que no responde ni a un tratamiento
dietético ni a laxantes, debe hacer sospechar una enfermedad Hirschsprung en cualquier
época de la vida. No debe olvidarse que el estrefiimiento también es un signo de
hipotiroidismo. Dado que estudios recientes sugieren que los nifios con SD tienen mayor
riesgo de desarrollar celiaquia, ante cualquier signo de malabsorcién deberian realizarse
unos anticuerpos antiendomisio en suero. La alimentacion puede ser dificil durante la
lactancia debido a la hipotonia. La duracion de las tomas se alarga y la macroglosia puede

empeorar los problemas de succion.

Son necesarias las revisiones odontolégicas, la primera alrededor de los dos afios de edad y
posteriormente bianuales. Los dientes de los nifios con SD tienden a ser pequefios,
deformados y situados de forma irregular. Debido a la tendencia a la obesidad la dieta debe

ser equilibrada, rica en fibra y con una cantidad total de calorias inferior a las recomendadas

12



para nifios del mismo peso y talla. Debe aconsejarse realizar ejercicio de forma regular

desde edad temprana. Existe ademas un retraso de talla en todos los individuos.

Hasta un 30% desarrollaran un hipotiroidismo a lo largo de la vida. El diagndstico puede ser
dificil porque los sintomas que dan enmascarados por la propia clinica del Sindrome de
Down (retraso madurativo y de crecimiento, macroglosia, hipotonia, piel seca,
estrefiimiento). Aunque generalmente aparece durante la adolescencia se recomienda realizar
un estudio de la funcién tiroidea cada 6 meses a los mas pequefios y posteriormente
controles anuales. Dado que la patologia autoinmune es mas frecuente en este grupo de

poblacion deberan estudiarse los anticuerpos antitiroideos si se demuestra un hipotiroidismo.

Un 15% de los individuos con SD presentan evidencia radiologica de inestabilidad de la
articulacion atlanto axial, estando totalmente asintomaticos, sin ninguna clinica de
compresion medular. Por ello el manejo de este hallazgo es un tema controvertido. Para su
diagnostico debe realizarse un estudio radioldgico cervical en posicion flexionada, neutral y

extendida.

La distancia entre el arco anterior de la primera vértebra cervical y la apofisis odontoides
debe ser menor o igual a 5 mm. Se recomienda realizarlo antes de que el nifio inicie la
escolarizacion, y si aparece inestabilidad modificar sus actividades pero sin ser

excesivamente restrictivo.

Estas exploraciones se exigen para participar en ciertas actividades deportivas y es
aconsejable realizarlas cuando el paciente va a ser sometido a una intervencién quirdrgica.
Se recomienda una exploracion neuroradioldgica si se observan alteraciones del diametro de
la luz del canal medular. Desde el punto de vista de maduracién sexual, la menarquia en las
nifias con SD aparece algo mas tarde, siendo posteriormente bastante regulares. A pesar de
que la mayoria de ciclos son anovulatorios pueden llegar a concebir. Los varones tienen

unos genitales pequefios, y la ereccion y eyaculacion completas son dificiles.
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Durante la infancia deben examinarse los genitales externos de las nifias y posteriormente se
realizard una exploracion pélvica en las pacientes que sean sexualmente activas. En caso de
no poderse realizar se aconseja practicar ecografias pélvicas. Debera realizarse una citologia
después de las primeras relaciones sexuales con una periodicidad de entre uno y tres afios.
La exploracién mamaria debe realizarse anualmente y se recomienda una mamografia anual

a partir de los 50 afios de edad.

Algunos autores sugieren iniciarlas a los 40 afios con una periodicidad cada dos afios hasta
los 50 y posteriormente anuales, sobre todo si hay antecedentes familiares de cancer de
mama. Ni las caracteristicas fisicas ni los datos analiticos podran predecirnos el desarrollo
mental de los nifios con Sindrome de Down. Dado que todos presentan retraso mental en
grado variable, deberan seguir estimulacion precoz en su area de residencia. Debe insistirse
en el perfeccionamiento del lenguaje y en la capacitacion para el cuidado personal. Con un
soporte educacional adecuado menos de un 10% tendran una discapacidad intelectual
profunda. A partir de los 18 afios deben buscase signos de demencia (pérdida de memoria,

incontinencia urinaria) y de pérdida de la capacidad de vida independiente.

Un 5%-10% de pacientes con Sindrome de Down tendran convulsiones, con dos picos de
incidencia, uno alrededor de los dos afios y que se presentan como espasmos infantiles y
posteriormente en la edad adulta en forma de convulsiones tonico clénicas. La
hiperactividad y los rasgos autistas aparecen con mayor frecuencia que en la poblacién
general. La hiperactividad responde bien al tratamiento estimulante. Los trastornos
psiquiatricos pueden ser de diagnostico dificil. Son frecuentes la depresion, la ansiedad, la

patologia compulsiva y la demencia.

La esperanza de vida de los individuos con Sindrome de Down ha aumentado
sustancialmente en los Gltimos afios. Si no tienen cardiopatia la supervivencia suele ser hasta

la sexta década de la vida.

Otros problemas asociados al Sindrome de Down son las frecuentes bronquitis, neumonias,

infeccion de vias altas, sinusitis y otitis, contribuyendo éstas Gltimas, en parte, al déficit
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auditivo. Un 10% de los recién nacidos con Sindrome de Down presentan una reaccion
leucemoide que es muy tipica del sindrome. Estos nifios también tienen un riesgo mas

elevado de desarrollar una leucemia aguda linfoblastica o no linfoblastica.

Cardiopatias y Sindrome de Down

De los pacientes con cardiopatia congénita, el 4-10% se asocia a SD, y el 40-60% de los
pacientes con este sindrome presenta cardiopatia congénita. La malformacion cardiaca es la
mayor causa de mortalidad en los primeros 2 afios de la vida. En México, las cardiopatias
que se presentan con mas frecuencia en los nifios con SD son la persistencia del ductus
arterioso (PDA), la comunicacién interventricular (CIV) y la comunicacién interauricular
(CIA), a diferencia de lo mencionado en paises anglosajones y europeos, donde los defectos
de la tabicacion atrioventricular (D-AV) son los méas comunes (40-70%) vy, entre estos, el
canal atrio ventricular parcial (CIA ostium primum con hendidura mitral) es el mas

frecuente5-10.

Conocer la frecuencia y las caracteristicas anatomicas de las cardiopatias congénitas en el
SD, asi como sus complicaciones y causas de morbimortalidad, cobra gran importancia para
la prevencion y mejoria en la calidad de vida. Otros factores que influyen en la
supervivencia son la situacién socioecondmica, el sexo femenino, el bajo peso al nacer, etc.
Las principales causas de fallecimiento son la insuficiencia cardiaca, la sepsis y la
hipertension arterial pulmonar; esta Gltima tiene una presentacion més temprana en los D-
AV y reduce la supervivencia hasta en un 58%. Las malformaciones congénitas no cardiacas

asociadas mas frecuentemente son las del tubo digestivo.

Hipotiroidismo

La prevalencia de esta patologia médica en las personas con Sindrome de Down (SD) es
mayor que en la poblacion general, lo que repercute negativamente en su calidad y
esperanza de vida. De entre estos problemas médicos, la patologia tiroidea ocupa un lugar
destacado. Tanto el hipertiroidismo como el hipotiroidismo, fundamentalmente de origen
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autoinmunitario, ocurren mas a menudo en el SD, siendo el segundo trastorno seis veces

mas frecuente que el primero.

Ademas del aumento del riesgo de desarrollar hipotiroidismo autoinmunitario con la edad,
los nifios con SD tienen una mayor probabilidad de presentar en sus primeros meses de vida
otros dos problemas tiroideos: el hipotiroidismo congénito, que puede detectarse de forma
sencilla mediante el cribado neonatal, y, méas frecuentemente, la elevacion leve aislada de
tirotropina (TSH) o hipotiroidismo subclinico. Este segundo trastorno, parece que
habitualmente es transitorio y que raramente progresa a estadios clinicos, con lo que suele
autolimitarse sin necesidad de tratamiento. Pero hay pocos estudios sistematicos al respecto
y no quedan claros los factores que estarian relacionados con dicha resolucién. Por otra
parte, existen dudas sobre el posible beneficio del tratamiento hormonal sobre el desarrollo
de estos pacientes, a pesar de ser un trastorno subclinico e incluso transitorio. En este
sentido, se realizd un ensayo clinico aleatorizado, doble ciego, con 196 nifios con SD,
basandose en la teoria de que todos los sujetos con SD son levemente hipotiroideos al nacer,
este estudio evalud el efecto del tratamiento sistematico con levotiroxina iniciado en el
periodo neonatal y durante los primeros 2 afios de vida, comparado con placebo. El
tratamiento con levotiroxina se tradujo en una mejoria sutil en el desarrollo psicomotor y el
crecimiento somatico a los 24 meses, y concluye, por tanto, que el tratamiento hormonal
deberia considerarse en los neonatos con SD para obtener un desarrollo y crecimiento

Optimos.

Trastornos neuroldgicos

Las complicaciones neurologicas de nifios con SD, sin incluir el retraso cognitivo y la
hipotonia, hallazgos transversales del sindrome, son problemas frecuentes y no mencionados
en la descripcion original del SD y su prevalencia puede llegar hasta 40%8. La diversidad en
la expresion clinica de las manifestaciones neurologicas en SD, requiere un alto indice de
sospecha y una busqueda sistematizada por parte del clinico a cargo del cuidado de nifios
con SD.
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La prevalencia de trastornos neurol6gicos en nifios con SD, en un estudio realizado en Chile,
es de 38,7%, sin diferencias en género. A pesar que los trastornos oculomotores, son los
trastornos mas recurrentes (25,7%), son inferiores al 38,4 y 60% reportados por Liza-

Sharmini.

El aumento de la susceptibilidad para epilepsia en SD ha sido atribuido a las anomalias
estructurales del sistema nervioso central, inherentes a esta patologia, con frecuencias de 5 a
11%. En cuanto a tipos de sindromes epilépticos, la literatura menciona una alta prevalencia
(0,6-13%) de espasmos infantiles (EI) en nifios con SD en relacion al 0,04% de la poblacion

pediatrica general.

La prevalencia de crisis febriles fue muy inferior a la poblacion pediatrica general (0,4 vs
5%), hecho que se mencionaba como tipico en estudios anteriores, pero que esta siendo
refutada actualmente, con trabajos que alcanzan cifras similares a la poblacion pediatrica.

En un estudio de vigilancia reciente de Estados unidos de Norteamérica, en nifios entre

3 a 17 afios, Schieve describe una frecuencia de trastornos neurologicos de 26,2% e incluye
hiperactividad, ceguera, paralisis cerebral, hipoacusia y espasmofemia, sin incluir trastornos
oculomotores. El autismo, patologia neuropsiquiatrica con prevalencia de 6-7% en pacientes

con SD, cifra 10 veces superior a la poblacion general.

La asociacion entre Alzheimer y Sindrome de Down es de 15 a 25% los que comienzan a
aparecer en la adultez (35-45 afos) y que deben tenerse presente, considerando los nuevos
tratamientos neuroprotectores. La sospecha requiere la busqueda del descenso cognitivo

propio de esta condicion.
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I. Edad maternay cariotipo en la incidencia de Sindrome de Down.

Distribucion de la edad materna en casos de sindrome de Down (SD) y control

(n =200)
Rango de edad N.° de madres Porcentaje
(afos) Rango de
edad (afios) SD Control SD Control
<20 9 15 4.5 7.5
21-25 60 71 30 35.5
26-30 70 86 35 43
31-35 27 16 13 8
>35 34 12 17 6
Total 200 200

Rev Med Int Sindr Down. 2013;17(1):8-12

Edad materna en casos analizados citogenéticamente

No | Citogenética de casos de sindrome de N.° de casos | Edad de la madre (afios)
Down (%)

1 | Trisomia 21 libre 94.5 20-40

2 | Traslocacion 14; 21 1.1 28

3 | Mosaico para traslocacién 21; 21 1.1 32

4 | Mosaico para trisomia 21 libre 1.1 34

5 | Citogenética normal con fenotipo de 2.2 25-28
sindrome de Down Citogenética normal
con fenotipo de sindrome de Down

Rev Med Int Sindr Down. 2013;17(1):8-12
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Citogenética de casos de sindrome de Down y edad materna (< 30 afios y > 30 afios)

Citogenética < 30 afios (%) > 30 afios (%)

Trisomia 21 libre 67.3 27.2
Traslocacion 14; 21 11 -
Mosaico para traslocacion 21; 21 - 1.1
Mosaico para trisomia 21 libre - 1.1
Citogenética normal con fenotipo de 1.1 1.1
sindrome de Down

Total 69.5 30.5

Rev Med Int Sindr Down. 2013;17(1):8-12

Edad materna en casos de trisomia 21 libre

Edad materna (afios) Casos de sindrome de Down (%)
<20 4.9 67.3
21-25 12.2
26-30 50.2
31-35 20.1 27.2
36-40 7.1
>40

Rev Med Int Sindr Down. 2013;17(1):8-12
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VII. DISENO METODOLOGICO

TIPO DE ESTUDIO

Se realizo6 un estudio descriptivo, longitudinal, en un grupo de pacientes diagnosticados con

Sindrome de Down, atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera.

El universo de este trabajo estuvo constituido por el total de 255 pacientes con Sindrome de
Down, que han asistido al servicio de genética clinica del 1ro de enero hasta el 1ro
diciembre del afio 2015, estudiandose clinicamente en su totalidad y lo anterior coincide con

la muestra.

La seleccion de la muestra se realizd por un muestreo estratificado, teniendo en cuenta

criterios de inclusion y exclusion.

Se incluyeron todos los pacientes que fueron menores de 14 afios, 11 meses y 29 dias y
nacionalidad nicaragliense y expedientes completos.

Se excluyeron los pacientes que fallecieron en el periodo de estudio y expedientes

incompletos.

Fuente de informacion: Es de tipo secundario, mediante la revision de expedientes.
Recoleccidon de la Informacion

Se utiliz6 como instrumento, una guia estructurada para el estudio de las variables.
El esquema general de la guia de la encuesta, contiene los siguientes aspectos:

1. Perfil epidemioldgico de los pacientes.

2. Antecedentes patoldgicos, no patoldgicos y edad materna.

3. Malformaciones congénitas y enfermedades asociadas al Sindrome de Do
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Caracteristicas demograficas y perfil epidemioldgico de pacientes con sindrome de

down.

Sexo, edad y procedencia

Identificar factores de riesgo materno y paterno de los pacientes con Sindrome de
Down

Antecedentes patoldgicos maternos
Antecedentes no patolégicos maternos
Edad materna

Edad paterna

Malformaciones congénitas y enfermedades asociadas al sindrome de down.

Cardiopatias

Leucemia

Hipotiroidismo

Defectos oculares

Defectos auditivos
Malformaciones intestinales
Otras
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PROCESAMIENTO Y ANALISIS DE LA INFORMACION.

El procesamiento de los datos se realizé mediante el programa estadistico SPSS version 22.
El resultado se expreso en porcentajes y frecuencias. La informacion se presentd en tablas y
graficos, utilizando el programa Microsoft Excel 2007, el informe final se elabord en
Microsoft Word 2007.
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VIII. RESULTADOS

De una poblacion de 255 nifios, la edad promedio de los nifios atendidos fue de 3 afios
(30.6%). La distribucion porcentual del sexo fue 51% para el sexo femenino y 49% para

el sexo masculino, con una edad de diagnéstico promedio de 35.6 meses.

La distribucion porcentual de la procedencia fue de 91% para el area urbana y 9% para
el area rural. A nivel de departamentos se encontr6 Managua 55.69%, Masaya 14.9%,
Carazo 7%, Rivas 5.8%, Granada 3.5%, Boaco y Chinandega 3.1%, Chontales 1.9%,
Madriz y RAAN 1.8%, Jinotega 0.7%, Esteli, Matagalpa, Nueva Segovia y RAAS
0.39%

La distribucion porcentual de la edad materna fue 7% para las menores de 19 afios, 56%
de 20 a 35 afios y 37% para las mayores de 35 afios. La distribucién porcentual de las
patologias maternas fue 64% preeclampsia, 18% Diabetes e Hipertension

concomitando, 9% Diabetes y 9% Hipertension Arterial.

La distribucion porcentual de la edad paterna fue 51% de 20 a 35 afios, 43% para

mayores de 35 afios y 6% menores de 19 afios.

La malformacion congénita mas frecuentemente asociada fueron las cardiopatias
congénitas 59.6% (152) y la mayor proporcion corresponde al foramen oval permeable
33%, 22% comunicacion interventricular, 14% comunicacion interauricular, 13%
foramen oval permeable con ductus arterioso persistente, 9% ductus arterioso
persistente, 5% canal AV, 3% foramen oval permeable y comunicacion interventricular

perimembranosa y 1% tetralogia de fallot.

La distribucién porcentual de las patologias asociadas fue 58% hipotiroidismo, 17%
trastornos neuroldgicos, 15% defectos oculares, 7% defectos auditivos, 1% leucemia y

1% otros.
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IX. DISCUSION

Con el estudio epidemiolégico y clinico de nifios con Sindrome de Down se logra una mejor
prevencion de las secuelas discapacitantes de la enfermedad. Este estudio contribuye a
aumentar los datos cientificos sobre el comportamiento de esta entidad, con el propésito de
aportar elementos necesarios para su diagnostico, tratamiento y seguimiento, logrando un

impacto sobre la calidad de vida.

Con respecto a la edad de los progenitores, en un estudio realizado en la India sobre la edad
materna y su relacion con el Sindrome de Down, en el maximo de casos de trisomia 21 libre
(50,2%), la edad de la madre era de 26-30 afios. La afirmacién méas aceptada es que el riesgo
de enfermedad aumenta de forma exponencial con la edad materna avanzada para la
reproduccion, reconocida por primera vez por Shuttleworth (1909). En este estudio, el
analisis de pacientes con sindrome de Down reveld que la mayor proporcion de las madres
eran menor de 35 afios. Recientemente se ha demostrado que el 95% de casos de trisomia 21
seria resultado de la no disyuncion que se produce en la primera division meidtica del
ovulo. Junto con la edad materna avanzada, el patron de recombinacion alterado es el Unico
factor que concuerda con la no disyuncién meidtica materna. La explicacion del mayor
riesgo de no disyuncion en la edad materna se sugiere por la hipétesis de que la profase de
meiosis muy larga, en el estado de animacion suspendida del évulo antes de la 1.2 division
meiodtica en la ovulacion, altera la segregacion del cromosoma resultante de la no
disyuncion. La hipotesis de la microcirculacion comprometida explica la aparicion de
aneuploidia en oocitos primarios y secundarios, células precursoras espermaticas, células
tumorales y embrionarias. Esto también explica por qué las mujeres de todas las edades
reproductivas pueden tener un hijo con sindrome de Down. Se lanz6 la hipétesis de que el
entorno y las agresiones relacionadas con la edad se acumulan en el ovario a medida que la
mujer aumenta su edad, lo que lleva a la segregacion deficiente de oocitos con patrones de
intercambio estables. Es el riesgo causado por la recombinacién de factores independientes
que estaria mas influido por una edad mas avanzada, lo que lleva al efecto observado de la

edad materna.
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En este estudio se determind que el 4.3% de las madres presentd algin tipo de patologia ya
sea antes o durante la concepcion, en donde se observo que el 64% se tratd de preeclampsia.
Se plantea en la literatura internacional que el trofoblasto placentario presente en la
circulacion materna ha sido la hipétesis como una posible causa de la preeclampsia. Debido
a que los embarazos con un feto con trisomia 21 también tienen altos niveles de células

fetales y ADN fetal libre de células en la circulacion materna.

Con respecto a las cardiopatias congénitas en este estudio 152 pacientes presentan una
cardiopatia congénita, para un 59.6%, coincide con la mencionada en la bibliografia mundial
en donde los defectos cardiacos se presentan en el 35-60% de los pacientes. La anomalia
mas comun es el canal atrioventricular completo, que es casi exclusivo de los pacientes con
Sindrome de Down, que representan hasta el 80% de todos los casos diagnosticados. En el
presente estudio se evidencia que el foramen oval permeable es la cardiopatia congénita mas
frecuente (33%) y en segundo lugar la comunicacion interventricular (22%) que coincide
con estudios realizados en Cuba en donde reportan una prevalencia de CIV en el 29% de los
pacientes, no obstante los defectos atrioventriculares no forman parte de las cardiopatias
observadas en nuestra unidad de salud a diferencia de otros hospitales de Espafa, Reino

Unido, Paises Bajos y Estados Unidos.

La hipotesis sugiere la existencia de un gen o de grupos de genes en el cromosoma 21 que
esta implicado en la adhesion celular y probablemente juega un papel importante en la
morfogénesis valvuloseptal, pero cuando se sobre expresa, resulta en los defectos cardiacos
congénitos. Los estudios inicialmente sugirieron que los subconjuntos del fenotipo de SD se
asociaron con tres copias de la banda de cromosomas 21022.2-22.3 y mas tarde, que las
cardiopatias fueron causadas por la sobre expresion de los genes en la region, incluyendo
D21S55 a través del telémero. Un estudio reciente especula que la sobre expresion de las
moléculas de adhesion celular en el SD puede tener el potencial para perturbar la
transformacion epitelial-mesenquimal y / o la migracion y proliferacion de células
mesenquimales y, posiblemente, por lo tanto contribuir a la mayor adhesion intercelular,
fibroblastos de cojin y un desarrollo anormal de cojinetes visto en las cardiopatias

congénitas relacionadas a sindrome de Down.
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Si las cardiopatias asociadas son de cortocircuitos de izquierda a derecha, el prondstico de
mortalidad es menor que si se asociaran a defectos de la tabicacion atrio ventricular (D, A-
V), aunado al aumento de presion pulmonar de esta Ultima cardiopatia (de alta mortalidad).
Por ello, contamos con un mejor pronostico en la mortalidad del SD por causa cardiaca que

en otros paises.

En el presente estudio se observa una alta incidencia de hipotiroidismo en nifios con
sindrome de down (58%). La causa del hipotiroidismo subclinico en los primeros afios de
vida en el sindrome de down no queda clara. Entre las diferentes hipétesis se incluye un
defecto periférico local en la generacion o accion de la T3, una insensibilidad tiroidea a la
TSH, o una secrecion inadecuada o menos activa de TSH a nivel central, aunque en algunos
estudios la bioactividad de la molécula de TSH parece ser normal en estos pacientes?. Se ha
postulado que el hipotiroidismo subclinico puede ser un factor afiadido que contribuya al
retraso de crecimiento de estos pacientes o que tenga alguna repercusién sobre el desarrollo

intelectual, agravando la discapacidad intelectual propia del SD.

El aumento de la susceptibilidad para epilepsia en SD ha sido atribuido a las anomalias
estructurales del sistema nervioso central, inherentes a esta patologia, con frecuencias de 5 a
11%?°. En cuanto a tipos de sindromes epilépticos, la literatura menciona una alta prevalencia
(0,6-13%) de espasmos infantiles (EI) en nifios con SD en relacion al 0,04% de la poblacién
pediatrica general. En este estudio, se detectd 17% de epilepsias, mayor al 6,7 y 8% descrito
por Smigielska-Kuzia, McGrath y Cortez MA respectivamente 22 y el 63% de ellas
correspondieron a espasmos infantiles. En nuestros pacientes el retraso del diagnostico fue
de 35.6 meses. No es posible hacer una comparacion entre la prevalencia de trastornos
neurologicos encontrados en esta serie en relacion a publicaciones internacionales ya que los

distintos autores realizan clasificaciones heterogéneas.
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X. CONCLUSIONES

1. Se estudiaron 255 nifios con diagnoéstico de sindrome de Down atendidos en el Hospital
Infantil Manuel de Jesis Rivera en el afio 2015, con una edad promedio de 3 afios
(30.6%). De los 255 nifios en estudio, no encontramos una diferencia significativa con
relacion al sexo predominante siendo el femenino (51%) ligeramente mas alto que el
masculino. La edad promedio al diagnostico fue de 35.6 meses, la mayoria eran

procedentes del Departamento de Managua (55.69%).

2. La mayor proporcién de las madres tenian una edad entre 20 y 35 afios (56%) al
momento del nacimiento del nifio y el 4.3% de estas presentd alguna patologia en
donde la mayoria presentd preeclampsia (64%), la mayor proporcion de los padres

tenian una edad entre 20 y 35 afios (51%) al momento de engendrar a su hijo.

3. De los 255 nifios, 152 presentaron cardiopatia congénita (59.6%) y la mayor proporcién
corresponde al foramen oval permeable (33%) y 208 nifios presentaron una enfermedad
asociada (81.5%), la mayor proporcién corresponde al hipotiroidismo (58%). El

diagnostico para Sindrome de Down fue clinico, no se realizaron cariotipos.

27



XI. RECOMENDACIONES

Realizar intervenciones tempranas en la mujer embarazada para detectar oportunamente
las malformaciones congénitas, realizar un abordaje biopsicosocial en ellas y referir
oportunamente a los centros de fisioterapia y estimulacion precoz, a fin de lograr un

desarrollo psicomotor adecuado.

Garantizar los estudios cromosémicos a través del establecimiento de un laboratorio de

citogenética.

Valorar en tiempo y forma al recién nacido con sindrome de Down por los servicios de

oftalmologia y audiologia

Realizar de forma continua estudios epidemioldgicos y clinicos de nifios con Sindrome
de Down para lograr una mejor prevencion de las secuelas discapacitantes de la
enfermedad de manera que contribuya a aumentar los datos cientificos sobre el
comportamiento de esta entidad, con el propoésito de aportar elementos necesarios para

su diagndstico, tratamiento y seguimiento, logrando un impacto sobre la calidad de vida.

Realizar un abordaje temprano a los nifios con sindrome de Down, de manera que las
cardiopatias congénitas frecuentes asociadas a este sindrome, sean diagnosticadas a

tiempo y de esta forma iniciar un manejo clinico o quirdrgico 6ptimo.
Dar un seguimiento continuo a todo paciente con sindrome de Down de manera integral

durante toda la infancia para detectar precozmente las secuelas y asi intervenir de

manera oportuna.
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ANEXOS



ANEXO 1: OPERACIONALIZACION VARIABLES

Variable Definicion Escala
Clasificacion de los hombres o mujeres
‘ teniendo en cuenta numerosos criterios, entre | Masculino (M)
exo . .

ellos las caracteristicas anatomicas y Femenino (F)
cromosomicas.
Tiempo transcurrido en afios desde su | 0alafo

Edad del nifio | nacimiento hasta el momento de la| 245 afios
suplementacion. 6 a 14 afios

Procedencia

Region geografica de donde proceden los

pacientes.

Departamentos de Nicaragua

Edad materna

Edad en afios que tiene la mujer al momento

de finalizar el embarazo

Menor de 19 afios
19 y 35 afios

Mayores de 35 afos

Edad paterna

Edad en afios que tiene el padre al momento

de engendrar al nifio.

Menor de 19 afios
19 y 35 afios

Mayores de 35 afios

Factores de

riesgo maternos

Son aquellas situaciones que pueden causar
problemas o enfermedad en el embarazo o

parto.

Diabetes
Preclamsia
HTA
Otras

Malformaciones

asociadas

Defecto morfol6gico resultante de un proceso
de desarrollo anormal de origen intrinseco

que se asocia a anomalias del desarrollo

Cardiopatias congénitas, leucemia,

hipotiroidismo, defectos oculares,

defectos auditivos, epilepsia y otros
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ANEXO 2: GUIA CLINICA

Caracterizacion clinico epidemioldgica de la poblacion pediatrica con Sindrome de
Down atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera en el periodo que

corresponde de Enero a Diciembre 2015.

1. Perfil epidemioldgico de los pacientes.

No. de expediente: Fecha de nacimiento: Edad:  Sexo:

Procedencia: Edad de diagnostico:

2. Antecedentes patoldgicos, no patolégicos y edad materna.

Antecedentes patoldgicos y perinatales de la madre:
Antecedentes no patoldgicos de la madre:
Edad materna:

Edad paterna:

3. Variantes del cariotipo de pacientes con sindrome de down.

Cariotipo: Trisomia regular ( ) Mosaico ( ) Translocacion: De Novo ( ) Heredada ( )

3. Malformaciones congénitas y enfermedades asociadas al sindrome de down.

Tipo de cardiopatia congénita
Hipotiroidismo

Leucemia

Defectos oculares

Defectos auditivos
Trastornos neurologicos
Otras
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ANEXO 3: RESULTADOS
TABLA1

Distribucion porcentual de la edad y diagnéstico de la poblacién pediatrica con

Sindrome de Down atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera en el

periodo que corresponde del 1ro de Enero al 1ro de Diciembre 2015.
(n=255)

Frecuencia Porcentaje (%)
0-1 afio 124 48.6%
2 a5 afos 78 30.6%
Edad 6 a 14 anos 53 20.8%
TOTAL 255 100.0%
Valor Promedio 3 afios
Mediana 2 afios
Promedio 35.6 meses
Mediana 13.5 meses
Diagndstico Frecuencia Porcentaje %
Cariotipo 0 0%
Clinico 255 100.0%
TOTAL 255 100.0%

La tabla 1 refleja que de una poblacion de 255 nifios, la edad promedio de los nifios
atendidos fue de 3 afios (30.6%) y la edad de diagnéstico promedio fue de 35.6 meses. El

diagndstico de sindrome de Down en su totalidad fue clinico.

34




Gréafico 1

Distribucion porcentual del sexo de la poblacion pediatrica con Sindrome de Down
atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera en el periodo que corresponde
del 1ro de Enero al 1ro de Diciembre 2015.

(n=255)

B Femenino

B Masculino

El grafico 1 refleja que de una poblacion de 255 nifios, el sexo femenino representa el 51%
y el sexo masculino el 49%.
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Grafico 2

Distribucion porcentual de la procedencia de la poblacion pediatrica con Sindrome de
Down atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera en el periodo que

corresponde del 1ro de Enero al 1ro de Diciembre 2015.

(n=255)

9%

O Rural
B Urbano

91%

La tabla 2 se observa que de una poblacion de 255 nifios, la mayor proporcién corresponde

al &rea urbana (91%).
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Tabla 2

Distribucion porcentual de la procedencia de la poblacion pediatrica con Sindrome de

Down atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera en el periodo que

corresponde del 1ro de Enero al 1ro de Diciembre 2015.

Frecuencia Porcentaje

(%)

Managua 142 55.69
Masaya 38 14.90
Carazo 18 7.06
Rivas 15 5.88
Granada 9 3.53
Chinandega 8 3.14
Boaco 8 3.14
Srocedencia Chontales 5 1.96
Madriz 3 1.18
RAAN 3 1.18
Jinotega 2 0.78
Esteli 1 0.39
Matagalpa 1 0.39
Nueva Segovia 1 0.39
RAAS 1 0.39
TOTAL 255 100.0

La tabla 2 se observa que de una poblacién de 255 nifios, la mayor proporcién corresponde

al Departamento de Managua (55.69%) y en segundo lugar a Masaya (14.9%)
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Grafico 3

Distribucion porcentual de la edad materna de la poblacion pediétrica con Sindrome
de Down atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera en el periodo que

corresponde del 1ro de Enero al 1ro de Diciembre 2015.

(n=255)

Edad Materna

B<]9aiios MWM20a 35aiios MW>35 aios

En el grafico 2 se observa que de una poblacion de 255 nifios, la mayor proporcion de las

madres tenian una edad entre 20 y 35 afios (56%) al momento de dar a luz a su hijo.
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Grafico 4

Distribucion porcentual de las patologias maternas de la poblacion pediatrica con
Sindrome de Down atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera en el

periodo que corresponde del 1ro de Enero al 1ro de Diciembre 2015.

(n=255)

Patologias Maternas

BPREECLAMPSIA  mDIABETES HTA  ®mDIABETES B HTA

En el grafico 3 refleja que de una poblacion de 255 madres, la patologia materna con mayor
proporcion fue preeclampsia en el 64%.
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Grafico 5

Distribucion porcentual de la edad paterna de la poblacion pediatrica con Sindrome de
Down atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera en el periodo que

corresponde del 1ro de Enero al 1ro de Diciembre 2015.

(n=255)

Edad Paterna

m<19afios m20a35afios m>35afios

En el grafico 4 se observa que de una poblacidn de 255 nifios, la mayor proporcién de los

padres tenian una edad entre 20 y 35 afios (51%) al momento de engendrar a su hijo.
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Grafico 6

Distribucion porcentual del tipo de cardiopatias congénitas de la poblacion pediatrica
con Sindrome de Down atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera en el
periodo que corresponde del 1ro de Enero al 1ro de Diciembre 2015.

(n=152)
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En el grafico 5 se observa que de una poblacion de 255 nifios, 152 (59.6%) presentaron
cardiopatia congénita y la mayor proporcion corresponde al FOP (33%) y en segundo lugar
la CIV (22%).
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Grafico 7

Distribucion porcentual de las patologias asociadas en la poblacion pediatrica con
Sindrome de Down atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera en el

periodo que corresponde del 1ro de Enero al 1ro de Diciembre 2015.

(n=208)
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En el gréfico 6 se observa que de una poblacion de 255 nifios, 208 (81.5%) nifios
presentaron una enfermedad asociada, la mayor proporcion corresponde al hipotiroidismo

(58%) y en segundo lugar epilepsia (17%)
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