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RESUMEN

Antecedentes: El sindrome de Down (SD) es definido como un trastorno
genético cromosomico causado por la presencia de una alteracién en el par 21
de los cromosomas. A nivel mundial la prevalencia de SD es de 10 /10 000
nacimientos vivos, existiendo una variabilidad notable entre diferentes paises, en

Surameérica las cifras son de 15 personas con SD por 10. 000 nacimientos.

Objetivo: Identificar las caracteristicas clinico-epidemiolégicas de nifios con
Sindrome de Down atendidos en consulta externa de genética del Hospital

Tedfilo Davila, Machala junio 2015- junio 2018.

Metodologia: Se realiz6 un estudio descriptivo, retrospectivo. La muestra la
conformaron las historias clinicas de 137 nifios de 1 a 10 afos atendidos en
consulta externa de Genética, del Hospital Teofilo Davila, en el periodo de Junio
2015- Junio 2018. El analisis de los datos se efectud con el paquete estadistico
SPSS v20.0. Se emplearon tablas de frecuencias y porcentajes para describir

los datos.

Resultados: Predominaron los pacientes de 6 a 10 afios de edad, del sexo
masculino, mestizos y de procedencia rural. La mayoria de los progenitores tenia
entre 20 y 35 afios. En casi la mitad de los casos el hijo con SD fue el segundo,
Antes del embarazo el 35% de las mujeres consumia alcohol, y el 30,7% cifra
fumaba. Las patologias asociadas méas comunes fueron los trastornos
hematoldgicos, el hipotiroidismo y la epilepsia. La amenaza de aborto, aborto
anterior, y la anemia, fueron los antecedentes prenatales mas reportados. El bajo

peso al nacer estuvo presente en 16,8%.

Palabras clave: Sindrome de Down, Caracteristicas clinicas, Factores de riesgo,

Consumo de sustancias.
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ABSTRACT

Background: Down syndrome (DS) is defined as a chromosomal genetic
disorder caused by the presence of an alteration in the pair 21 of the
chromosomes. At the global level the prevalence of DS is 10 /10,000 live births,
there is a remarkable variability between different countries, in South America the

figures are 15 people with DS per 10. 000 births.

Objective: To identify the clinical-epidemiological characteristics of children with
Down’s Syndrome treated in an outpatient genetics clinic at the Teodfilo Davila
Hospital, Machala June 2015- June 2018.

Methodology: A descriptive, retrospective study was conducted. The sample
was formed by the clinical histories of 137 children from 1 to 10 years attended
in outpatient consultation of Genetics, Hospital Teoofilo Davila, in the period of
June 2015- June 2018. Data analysis was performed with the SPSS v20.0
statistical package. Frequency and percentage tables were used to describe the

data.

Results: Patients of 6 to 10 years of age, male, mestizo and rural origin
predominated. Most parents were between 20 and 35 years old. In almost half of
the cases the child with DS was the second, Before pregnancy 35% of women
consumed alcohol, and 30.7% smoked. The most common associated
pathologies were haematological disorders, hypothyroidism and epilepsy. The
threat of abortion, previous abortion, and anemia were the most reported prenatal

history. Low birth weight was present in 16.8%.

Keywords: Down syndrome, Clinical characteristics, Risk factors, Substance

use.
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CAPITULO |

1. INTRODUCCION

El sindrome de Down (SD) es definido como un trastorno genético causado por
la presencia de una alteracion de tipo numérica, robertsoniana 0 mosaismo en
el par 21 de los cromosomas, acompafiandose de un grado variable de
deficiencia mental y rasgos fisicos peculiares en dependencia de la alteracion

cromosomica presente (1).

El sindrome de Down es una de las principales causas de discapacidad
intelectual y millones de estos pacientes se enfrentan a diversos problemas de
salud, incluyendo aprendizaje y memoria, cardiopatias congénitas (CHD),
enfermedades de Alzheimer (AD), leucemia, canceres y enfermedad de
Hirschprung (HD). La incidencia de trisomia esta influenciada por la edad
materna y difiere en la poblacién (entre 1 en 319 y 1 en 1000 nacidos vivos). El

SD tiene alta complejidad genética y variabilidad de fenotipo (2).

Los fetos trisdbmicos tienen un riesgo elevado de abortos espontaneos y las
personas con SD tienen mayor incidencia de desarrollar varias afecciones
médicas. Los avances recientes en el tratamiento médico con apoyo social han
aumentado la esperanza de vida de la poblacion con SD. En los paises
desarrollados, el promedio de vida de la poblacion con SD es de 55 afios (2).

La causa mas comun de tener un bebé con SD es la presencia de una copia
extra del cromosoma 21 que resulta en trisomia. Las otras causas pueden ser
translocacion robertsoniana y cromosoma isocromosOmico o anillo.
Ischromosoma es un término utilizado para describir una condicion en la que dos
brazos largos del cromosoma se separan entre si en lugar del brazo largo y corto

que se separan durante el desarrollo del espermatozoide del évulo (3).

La trisomia 21 (cariotipo 47, XX, + 21 para las mujeres y 47, XY, + 21 para los
hombres) es causada por una falla del cromosoma 21 para separarse durante el
desarrollo del 6vulo o el espermatozoide. En la translocacion robertsoniana que
ocurre solo en el 2-4% de los casos, el brazo largo del cromosoma 21 esta unido

a otro cromosoma (generalmente el cromosoma 14) (3).
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Mientras que el mosaicismo se ocupa del error o la divisién se produce después
de la fertilizacion en algin momento durante la division celular. Debido a esto las
personas con mosaico DS tienen dos linajes celulares que contribuyen a los
tejidos y 6rganos de los individuos con mosacismo (uno con el nimero normal

de cromosomas, y otro con un namero adicional 21) (4).

1.1 PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA
1.1.1 SITUACION PROBLEMATICA

En Ecuador, hay alrededor de 300. 000 personas con discapacidad, siendo
entonces que dos de cada 100 personas en nuestro pais tendrian algun tipo de
discapacidad. Encontrdndose que el 24,6% son de origen intelectuales y el
12,92% son de tipo multiple. En los datos analizados se pudo observar que en
las regiones de la costa ecuatoriana se reporta el mayor nimero de casos de
personas con discapacidad tanto fisico, intelectual y mixto. Se estima que en el
Ecuador existen alrededor de 8000 personas con SD, de los cuales el 48,24%
son personas de sexo femenino y el 51.76% corresponde a personas de sexo
masculino. De igual manera podemos observar que la incidencia de personas

gue nacen con SD es de uno por cada 500 recién nacidos vivos. (5).

Actualmente la lucha que se desarrolla en el Ecuador es tratar que las personas
con discapacidad sean integradas a las labores cotidianas de las diferentes
empresas e instituciones publicas, para asi poder apoyarlas desde el punto de

vista inclusivo, valiosas ante la sociedad y puedan realizar una vida auténoma.

(6).

El presente estudio se realiza para conocer la prevalencia de SD y los factores
asociados, en Ecuador no abundan las investigaciones sobre esta problematica.
Por lo que un estudio sobre el SD vy los factores de riesgo asociados puede ser
importante para conocer su comportamiento en nuestra region y como

enfrentarlo. (6).

Dentro de las caracteristicas fisicas del nifio con sindrome de Down se
encuentran: Hipotonia muscular, llanto débil, ausencia del reflejo de moro, labios

secos, puente nasal estrecho, paladar ojival, maxilar inferior grande, lengua
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redondeada y roma en la punta, macroglosia, mala oclusion de dientes, voz
gutural y grave, fisura palpebral, iris con manchas de Brushflield, estrabismo,
dedos pequefios, mefique curso; entre otras. (6).

1.2 PREGUNTA DE INVESTIGACION
Teniendo en cuenta lo planteado anteriormente se procede a realizar este

estudio, partiendo de las siguientes preguntas de investigacion:

¢, Cudles son las caracteristicas clinico-epidemiolégicas de los nifios con
Sindrome de Down atendidos en consulta externa de genética del Hospital
Tedfilo Davila, Machala junio 2015- Junio 2018?

1.3 JUSTIFICACION

La realizacibn de una investigacion sobre esta probleméatica seria de gran
importancia tanto para la comunidad cientifica, como para la poblacion en
general, nos permitira conocer las caracteristicas clinico-epidemiolégicas
asociadas a pacientes con Sindrome de Down en nifios atendidos en consulta

externa de genética del Hospital Tedfilo Davila, Machala.

No se ha hecho ninguna descripcion epidemioldgica, ni clinica en nombrado
hospital que proporcione datos actualizados, siendo el fin de la presente

investigacion.

Desde la oOptica cientifica, el aporte estadistico y cientifico de esta investigacion
estdn relacionados con constituir un elemento de conocimiento del

comportamiento de esta problematica en nuestra region.

Desde la visibn médica, aportar datos reales sobre esta temética siempre sera
positivo, ya que no hay estudios y en los que se han hecho se constata una gran

variabilidad de los resultados.

Si nos basamos en lo social-comunitario, la investigaciébn puede servir para
concienciar la importancia de conocer caracteristicas y factores que pueden
llevar a tener un hijo con este padecimiento, y las complicaciones futuras que

acarrea este sindrome.
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Desde la optica personal, la realizacion de este trabajo me permitird conocer la
realidad de los pacientes que acuden a esta casa de salud con este sindrome y
de igual manera dar a conocer a las autoridades de mencionada casa de salud
sobre las estadisticas reales con las que cuentan; y de igual manera la
realizacion de este trabajo me ayudara a cumplir la meta especifica que es

convertirme en médico general.

Los resultados obtenidos en este presente estudio seran entregados a las
autoridades de la Universidad Catodlica de Cuenca, para que la informacién
obtenida se utilice en funciones benéficas de aquellas mujeres o parejas de

personas que deseen planificar un embarazo.
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CAPITULO I
2. FUNDAMENTO TEORICO

2.1 ANTECEDENTES

Los datos a nivel mundial, en lo que respecto a prevalencia, es de 10 por cada
10.000 nacimientos vivos, pero hay una variabilidad notable entre paises y
regiones. En Suramérica las cifras rondan el 15 por 10. 000 nacimientos. En los
Estados Unidos se estima que el afio nacen 11700 nifios con Sindrome de Down.
En estudios realizados en varios paises, en cuanto a la edad de la madre como
posible causa, se encontro el porcentaje mas alto en México, Yugoslavia, Espafia

y Checoslovaquia, y el mas bajo en la India y Egipto (7)

En otro estudio efectuado, de acuerdo a la distribuciéon segun el continente de
origen se encontrd que de cada mil nacimientos, nacian 3.7 nifios con Sindrome
de Down en Africa, 3 en Asia, 2.3 en América y 2.2 en Europa; dando como
promedio aproximado 2.8 en todo el mundo. En promedio se presenta un nifio
con Sindrome de Down cada 700 nacimientos, se ha comprobado que la
incidencia de trisomia 21 esta relacionada con la edad materna. Los riesgos que

tiene una mujer mayor de 45 afios, se incrementan a 1 en 40 nacimientos (7).

La prevalencia del sindrome de Down aumenta a mayor edad materna
considerandose la edad superior a los 35 afios la predisposicion a padecer
embarazos con este sindrome y evidenciandose a mayor edad materna menos

divisiébn mitotica sobre todo en la fase uno (8).

Los diferentes estudios al respecto van desde el realizado por Pingarillo, de Melo
y Elbabaa que es una revisién bibliogréfica, hasta estudios empiricos como el de
Chapman (9).

Otros como el de Garcia, refiere en su investigacion un Estudio Colaborativo
Espafiol de Malformaciones Congénitas (ECEMC) que informaba una

prevalencia neonatal de 7,11 por cada 10 000 recién nacidos, con tendencia a
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disminuir. Esta tendencia, junto con el aumento relativo de casos en mujeres por
debajo de 35 afios se atribuye al aumento de interrupciones voluntarias del
embarazo tras el diagndstico prenatal en mujeres con edades superiores (10) .

En el aflo 2015 en Perq, el Registro Nacional de la Persona con Discapacidad a
cargo del Consejo Nacional para la integracion de las Personas con
Discapacidad (CONADIS), tenia inscritas 141 731 personas, de las cuales 8 800
padecian sindrome de Down, representando el 6.21% del total de los registros
de aquel aflo. Siendo la incidencia mayor en las personas de sexo masculino con

un 53.3% versus el 44.7% de pacientes femeninas con este sindrome. (11).

En el aflo 2019 Martini et al, en Argentina, realizaron una investigacion para
conocer la prevalencia de nacimiento con sindrome de Down. Los resultados
encontrados fueron de la siguiente manera: 17,26 nacidos con SD por cada
10.000 nacimientos, y un porcentaje de 10,32 % nacidos de madres menores a
20 afos. En hospitales del subsector privado hubo una mayor proporcion de
diagnostico prenatal y una mayor prevalencia de SD, esta Ultima atribuible a
diferencias en la estructura de edad materna. Observaron que el 48,5% de los
nifios con sindrome de Down nacen de madres menores de 35 afios, en quienes
ocurre el 85% de todos los nacimientos. Concluyeron que el conocimiento de
ciertas caracteristicas epidemioldgicas podra contribuir a la implementacion de
politicas de salud (12).
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2.2 MARCO CONCEPTUAL

El Sindrome de Down

La primera descripcion del Sindrome de Down la realizé el francés Edouard
Seguin en 1846, dando una descripcion 20 afilos mas tarde en su libro “La idiocia
y su tratamiento por métodos psicolégicos”, en el cual se opuso a la analogia
mongdlica, describiendo que el parecido se debe a un acortamiento de la piel en
el margen del parpado (13).

En 1866 John Langdon Down, publicé en la revista London Hospital Reports, un
articulo de tres paginas y media denominado: "Observations on an Ethnic
Classification of Idiots" ( de ahi el nombre utilizado de Sindrome de Down ) donde
presentaba una descripcion minuciosa de un grupo de “pacientes” con
discapacidad intelectual que mostraban caracteristicas fenotipicas muy

parecidas a las personas con el SD (13).

Siendo en esa época director del asilo para retrasados mentales de Earlswood
en Surrey, Inglaterra, publicé un articulo en la revista britanica London Hospital
Reports, de una entidad clinica que denominé Idiocia Mongolina. Segun este
investigador representaba una forma de regresion al estado primario del hombre,
semejante a la raza mongolica. Los clasificO en diversos tipos de idiocia

congénita en: etiope, malayo e indo americano (14).

En 1875, en un congreso en Edimburgo, los doctores John Frazer y Arthur
Mitchell sugirieron que los pacientes mongdlicos tenian vida corta y
braquicefalia, posteriormente otros investigadores aportaron sus observaciones
para completar el cuadro clinico. El doctor Shuttleworth fue uno de los primeros
en sugerir la existencia de un defecto congénito, introduciendo el término “nifio
incompleto”; advirtiendo, que muchas victimas de este mal eran los postreros de
una larga prole y otros eran hijos de madres proximas de climaterio, concluyendo

que el trastorno se debia a una disminucion de la potencia reproductora (15).

En la dltima década del siglo XIX, se describieron caracteristicas especificas:

rasgos de boca y mandibula, ojos, manos, corazén (15).
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Otro momento importante fué el aporte de Brushfield quién estudio los aspectos
clinicos y Orel en 1927 recopil6 informacion familiar que incluia notas sobre los
grupos de sangre y microsintomas en los familiares. Van der Scheer investigé a
familiares de 259 casos. Posteriormente Wanderburg en 1932 sugirio la
posibilidad que estuviera relacionada con una anomalia cromosOmica. Las
primeras investigaciones estadisticas sobre la madre, indice de frecuencia
familiar y los incidentes similares, se llevaron a cabo por los doctores Turpin,

Caratzali, Lahdensuu, Doxiades y Portius en 1938 (16).

En el afio 1956 Tijo y Levin establecieron definitivamente que el nUmero normal
de cromosomas en el ser humano es de 46 y es a partir de este descubrimiento
qgue se inicia el desarrollo de la citogenética humana. Para el afio 59 el Dr.
Lejeune en observé que los pacientes con Sindrome de Down presentaban un
cromosoma extra, el cual en el cariotipo de estos pacientes pertenece al grupo
G segun la clasificacion de Denver y se le ha llamado cromosoma 21 (16).

En 1971 se encontro la forma precisa de distinguir los dos pares que integran el
grupo G, es decir el 21y el 22 y gracias a las nuevas técnicas de bandeo se logré
diferenciarlos claramente. La técnica de fluorescencia descrita por triplicado en
el Sindrome de Down, fluoresce mas intensamente sobre todo en sus brazos

largos y es diferente del cromosoma 22 llamado “cromosoma Filadelfia” (16).

De igual manera este investigador realiz6 la descripcidon de las caracteristicas
faciales, la anormal coordinacion neuromuscular, las dificultades para el lenguaje
oral, asi como la asombrosa facilidad que tenian para imitar a los médicos,
ademas de su gran sentido del humor. La terminologia "mongolismo", por su gran
parecido a los rasgos faciles de los mongoles, se extendi6 a lo largo del siglo XX,
hasta que en la década de los 60°s, fue que trajo consigo una queja del gobierno
de Mongolia en la cual solicitaban retirar la terminologia utilizada en estos
pacientes ya que su etnia no necesitaba ser encajada en ninguna enfermedad ni
ningun sindrome, sino que sus caracteristicas fisicas externas son propias de su
etnia (17).
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En la actualidad se conoce como un trastorno genético cromosémico por
alteracion del par 21 de los cromosomas, siendo la mayoria de las veces por
aumento de cromosoma en este par, otro porcentaje por alteracion cromosomica
por afiadidura de una porcién otros cromosomas al par 21 y un bajo porcentaje
por la ruptura de varios segmentos de diferentes cromosomas que se van a
posicionar en €l para 21. Manifestdndose clinicamente con ligeras variantes en
dependencia del origen de este sindrome, observandose principalmente
caracteristicas fisicas muy notorias, malformaciones cardiacas y respiratorias y

acompafnadas de discapacidad intelectual (17).

Cuando se clasifica a la trisomia 21 por su cariotipo, el 95% son trisomias
veintiuno regulares, es decir con un cromosoma 21 extra que se encuentra libre.
El 4% de todos los casos se debe a una translocacion robertsoniana del brazo
largo del cromosoma 21 a otro cromosoma acroceéntrico y alrededor del 1% se
debe a mosaicismo (17).

Respecto a la discapacidad de un adulto que presenta SD, en comparacién con
la actualidad es que ahora los pacientes infantiles que presentan dicho sindrome
pueden recibir un tratamiento oportuno y avanzado en comparacién con afios
anteriores donde en la actualidad la esperanza de vida de estos pacientes se
aproxima a los 60 afios 0 mas, su intervalo en muy amplio, la relacién que hay
del SD con Enfermedad de Alzheimer o demencia es muy importante porque se
presenta generalmente con mas frecuencia en este tipo de pacientes y tiene una
evolucion de 4 a 5 afios, el porcentaje aumenta con la edad, sobretodo desde
los 35 afios. (17).

Clasificacion de sindrome de Down

Existen tres tipos de SD, en funcion de su etiologia: Trisomia libre, translocacion
robertsoniana y mosaicismo. De ellas, solo la traslocacién robertsoniana tiene
componentes hereditarios, y afecta al 3% de los casos de sindrome de Down,

mientras que la trisomia libre afecta al 95% de los casos y no es hereditaria (18).
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Trisomia libre

La mecanica que origina un huevo fertilizado con un cromosoma extra es de “no
disyuncién”, que ocurre durante la gametogénesis (division meidtica), dando
origen a un évulo o espermatozoide. Se ha dicho que es muy dificil demostrar de
una forma objetiva que el cromosoma del nifio trisdbmico se materno o paterno
(18).

La fertilizacion del gameto sin recibir el cromosoma 21, producira un huevo
monosoémico 21, que resultara en un aborto, se produce por un error durante la
formacién de los gametos, en concreto durante la fase uno de la meiosis en la
cual existe una no disyuncién del material genético; por lo cual el par de

cromosomas no se separa y el gameto queda con un cromosoma extra (18).

Mosaicismo

El mecanismo de la “no disyuncion” que se realiza durante la meiosis, también
puede ocurrir durante la meiosis, también puede ocurrir durante la mitosis,
después de la formacién de un cigoto normal de 46 cromosomas. La no
disyuncién postcigoética del cromosoma 21, produce una célula trisomica 21 y
una monosémica de 45 cromosomas. La célula trisémica sigue dividiéndose y
forma una poblacion de células trisomicas, mientras que la monosémica (que no

es viable), muere sin reproducirse (19).

Las células normales forman una poblacién normal, dando como resultado final
un producto con células normales y células trisémicas, el cuadro fisico (fenotipo)
varia desde un Sindrome de Down completo, hasta un nifio aparentemente
normal. Se menciona que se deben investigar antecedentes de radiaciones
ionizantes, medicamentos o infecciones virales en las primeras semanas del

embarazo, que hayan podido favorecer el fendmeno de la no disyuncion (19).

Traslocacion
El SD por traslocacion robertsoniana, es la segunda causa mas frecuente y
afecta al 3% de los casos. Esta forma se debe a que un fragmento del

cromosoma 21 se transfiere y queda unido a otro cromosoma, con mayor
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frecuencia al cromosoma 12 6 14, pero no hay problemas durante la disyuncién

del material genético (20).

Este tipo de reordenamiento cromosOmico se denomina reordenamiento
balanceado y produce un fenotipo normal. Sin embargo, el individuo portador de
una traslocacién puede transmitirla a su descendencia y desarrollara un fenotipo
de sindrome de Down. Esto ocurre tan solo en un tercio de los casos de sindrome
de Down por traslocacion, en los otros 2/3 la traslocacion ocurre en algun

momento tras la fecundacion (20).

Caracteristicas Fisicas
Se puede observar en la etapa prenatal, un retraso en el crecimiento intrauterino
entre la sexta y duodécima semana. El volumen del encéfalo esta

moderadamente disminuido, sobre todo el cerebelo (21).

Los nifios nacen antes de término, con proporciones reducidas, pesando dos
kilos y medio aproximadamente. Se ha encontrado que la duracion del embarazo
para los nifios con Sindrome de Down es de doscientos sesenta y nueve dias y
para las nifias de doscientos ochenta. Cuando nacen, la longitud de los nifios es
menor que de las nifias. Se les describe como palidos, con llanto débil, apaticos,
con ausencia del reflejo de moro e hipotonia muscular, algunas de las

caracteristicas son (21):

Generales
Hipotonia con tendencia a mantener la lengua abierta y la lengua protruida,
diastasis de los rectos abdominales, hiperreflexia, baja estatura, con dificultad a

la marcha, incremento de peso en la adolescencia (21).

En lo respectivo a los labios, desde el nacimiento y durante la infancia, no se
puede determinar la diferencia con los nifios normales, pero si se observan
cambios secundarios: los labios se ponen secos, ocasionado por tener la boca
mucho tiempo abierta, ya que el puente nasal es estrecho y tienen problemas

para respirar. Durante la tercera década de la vida es cuando los labios se
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vuelven blancos y gruesos, caracteristica observada Unicamente en varones
(21).

En la boca el maxilar superior en relacién al tamafio del craneo es normal y el
maxilar inferior es grande. Paladar ojival. La lengua es redondeada y roma en la
punta, fisuras desde los seis meses de edad e hipertrofia papilar a los cuatro
afos, presentan macroglosia (22). Los dientes aparecen tardiamente, entre los
nueve a los veinte meses; se completa a veces hasta los cuatro afios, a veces
aparecen los molares o los caninos antes que todos los incisivos, se han
encontrado que un 86% presentan cambios en la estructura dental, se han
encontrado que la raiz es mas pequefia que en los normales. Las caries rara vez
se presentan, la mala oclusion de los dientes superiores sobre los inferiores se
manifiesta en virtud que los niflos con Sindrome de Down presentan

prognatismo, hipoplasia y enfermedad periodontal (22).

La nariz, tiene forma variable, pequefia, una de sus caracteristicas es el puente
nasal aplanado, ya sea por el subdesarrollo de los huesos nasales o su ausencia.
La parte cartilaginosa es ancha y triangular, la mucosa es gruesa, fluyendo moco
constantemente (22).

Los 0jos son quizas la caracteristica mas notarias en el Sindrome de Down es la
fisura palpebral, en el iris se encuentran las manchas de brushfield de color
dorado o blanquecinas, asi como hipoplasia periférica del iris. Se pueden
observar finas opacidades del cristalino. El estrabismo es frecuente, casi siempre
convergente. El estrabismo se encuentra veinte veces mas que en la poblacion

normal, se ha descrito también miopia avanzada y nistagmus (23).

Patologias Asociadas a los Sindromes de Down (24).
a.- Hipotiroidismo

b.- Hipertiroidismo

c.- Apnea Obstructiva del suefio

d.- Enfermedad de Alzheimer

e.- Epilepsia
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f.- Macrocitosis

g.- Sindrome Mieloproliferativo
h.- Leucemia

i.- Trombocitosis

j.- Trombocitopenia

k.- Constipacién

l.- Enfermedad celiaca

m.- Inestabilidad atlantoaxial

n.- Reflujo gastroesofagico.

Algunas de estas alteraciones que se observan con mas frecuencia:

Defectos cardiacos

Casi la mitad de los bebés con sindrome de Down tiene una enfermedad
cardiaca congénita, esta puede producir presion arterial alta en los pulmones,
incapacidad del corazén para bombear sangre de manera efectiva y eficiente, y
cianosis (24).

Los defectos cardiacos son muy frecuentes, llegando a ser del 36 al 60% en
pacientes con este sindrome, la anomalia mas comudn es el canal atrioventricular
completo, que representa el 80% de los casos, otras anomalias podrian ser
comunicaciéon interauricular, comunicacion interventricular, persistencia del
conducto arterioso y tetralogia de fallot, el estudio oportuno de una
ecocardiografia en el nacimiento permite diagnosticar precozmente y poder dar
un tratamiento (24).

Otras anomalias como estenosis o atresia de la valvula adrtica y coartacion de
aorta son raras, dentro del Canal atrio ventricular comun los pacientes von SD
presentan clinica de insuficiencia cardiaca, en los primeros meses de vida con
polipnea, disnea; estancamiento ponderal e infecciones respiratorias repetitivas.
(24).

También tenemos el defecto del septo interauricular que pueden presentarse
como arritmias auriculares en la edad adulta muy independiente del cierre
quiruargico del defecto, el embolismo paradgjico con accidente cerebrovascular
es una complicacion poco frecuente, esta es una malformacion bien tolerada,

algunos pacientes no presentan sintomas (24).
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Dentro de la comunicacion interventricular, cuando este defecto es pequefio los
nifios estan asintométicos, cuando es moderada o grande presentan retraso de
crecimiento y desarrollo, intolerancia al esfuerzo, infecciones pulmonares
repetidas mas frecuentes en la lactancia, presentan clinica de cianosis y

acropaquias si esta esta presente con hipertension pulmonar (24).

Problemas de vision

Mas del 60% de nifios con sindrome de Down tiene problemas visuales, incluidas
cataratas, que pueden estar presentes desde el momento del nacimiento, este
riesgo de presentar cataratas aumenta con la edad, otros problemas son la

miopia, movimientos oculares involuntarios y rapidos (25).

Problemas Auditivos

Alrededor del 70% de los nifios con sindrome de Down tiene algun tipo de
pérdida de audicidén, a veces debido a problemas en la estructura del oido,
muchos problemas de audicion hereditarios se pueden corregir por ello es

necesario que se realicen examenes correspondientes de forma temprana (25).

Infecciones

Las personas con sindrome de Down tienen 12 veces mas probabilidades de
morir por causa de infecciones no tratadas o no controladas que las demas
personas, pueden ocurrir problemas en el sistema inmunitario que dificulta al
cuerpo a combatir estas infecciones, estos niflos deben obligatoriamente
presentar todas las inmunizaciones completas. Tienen una taza de 62 veces mas
alta de sufrir neumonia, especialmente en el primer afio de vida en comparacion

con otros nifios (26).

Hipotiroidismo

La patologia tiroidea ocupa un lugar muy importante, tanto el hiper como el
hipotiroidismo, casi siempre de origen autoinmune, ocurren mas a menudo, la
prevalencia del hipotiroidismo en el SD aumenta con la edad. Ademas de
presentar hipotiroidismo autoinmune con la edad, se afiaden dos problemas

tiroideos, el primero es el hipotiroidismo congénito que se puede detectar
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mediante el screening en neonatos, y con mayor frecuencia el aumento leve de
la tirotropina (TSH) (27).

Algunos autores explican que la tendencia de los pacientes con SD a desarrollar
hipotiroidismo, podria ser que estan expuestos a un nivel mayor de estrés
oxidativo, que estaria relacionado con los bajos niveles séricos de
oligoelementos como el selenio (27).

Es posible tratar de manera efectiva esta enfermedad al tomar comprimidos de
la hormona tiroidea de por vida, por ello se aconseja examinar al nifio al nacer,

6 meses y de forma anual durante toda su vida (27).

Problemas Hematoldgicos

Las personas con sindrome de Down presentan una mayor frecuencia de
enfermedades clonales hematolégicas que la poblacién general, algunas veces
causan la muerte, destaca la entidad conocida como sindrome mieloproliferativo
transitorio, asociado a mutaciones en el gen GATA, un 20% de pacientes
evoluciona a leucemia aguda. Enfermedades hematologicas benignas como
neutrofilia, trombocitopenia y policitemia se describen en el 80%, 66% y 34%,
respectivamente, de los recién nacidos con SD (28).

El aumento del volumen corpuscular medio eritrocitario (VCM) o macrocitosis es
un fenédmeno clasicamente descrito en nifios ya adultos con SD que aparece de
forma independiente de la patologia cardiaca, muy prevalente en esta poblacion,

su etiologia y significado clinico resultan inciertos (28).

Hipotonia

La disminucion del tono muscular y de la fuerza contribuye al retraso en la
habilidad para darse la vuelta, sentarse, gatear y caminar, muy comun en los
nifios con SD, es posible que algunas ocasiones los musculos débiles pueden
causar problemas en el tracto digestivo, lo que provoca también problemas

digestivos, desde dificultad para tragar hasta estrefiimiento (29).
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Deformidad en columna
Uno o dos de cada diez nifios con SD tienen deformidades en los huesos de la
columna cervical, debajo de la base del craneo (29).

Trastornos del suefio y patrones de suefio alterados

Muchos nifilos con SD tienen los patrones de suefio alterados y suelen tener
apnea obstructiva, que provoca pausas significativas en la respiracién durante el
suefio (30,31).

Problemas en dientes y encias
En comparacion con otros nifios, los nifios con SD los dientes pueden tardar en
salir, pueden desarrollarse en un orden diferente, asi como también podrian

presentar enfermedad periodontal en casos mas graves (29).

Epilepsia
Los nifios con SD tienen mas probabilidades de presentar convulsiones, este
riesgo aumenta con la edad, estas convulsiones suelen ocurrir dentro de los

primeros 2 afios de vida o después de los 30 afos (32).

Problemas digestivos

Estos van desde defectos estructurales del sistema digestivo o sus érganos
hasta problemas para dirigir ciertos tipos de alimentos o ingredientes, algunos
de estos problemas requieren cirugia etc (32).

Enfermedad celiaca

Las personas con enfermedad celiaca sufren problemas intestinales cuando
comen gluten, una proteina que se encuentra en el trigo, la cebada y el centeno,
se recomienda una prueba de deteccién a los dos afios o incluso antes si el nifio

presenta sintomas (33).

Desarrollo Psicomotor
Se diferencia al desarrollo de un nifio que no presenta este sindrome, tenemos
caracteristicas cerebrales, el exceso de carga génica, produce un desequilibrio

difuso y generalizado en el cerebro, se observa disminucion de tipos de neuronas
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situadas en el cortex cerebral, disminucion de las espinas dentriticas, menor
organizacion bioquimica, por lo tanto a estas personas que se les vuelve mas
lento captar, interpretar y elaborar informacion (34).

En las caracteristicas musculo esqueléticas, el tono muscular se encuentra
disminuido asi como la fuerza muscular, las extremidades tanto inferiores como
superiores se ven mas cortas, hay un aumento de la laxitud ligamentosa, todo

esto les hace dificultoso conseguir un equilibrio (34).

Problemas en salud mental y emocional
Los nifios con SD pueden tener problemas de conducta o emocionales, como

ansiedad, depresién o trastorno por déficit de atencidn e hiperactividad etc (34).

Estado nutricional

En la mayoria de los casos de pacientes con SD existe la tasa de sobrepeso y e
obesidad, la cual es muy elevada, por lo tanto el aporte caldrico en estos
pacientes debe ser menor en comparacion a la de un nifio sin SD, existen
factores que influyen en la alteracion de la dieta o en la ingesta de alimentos y
estos son: distrofia muscular, limitacion de la actividad motora gruesa,
intolerancia a los alimentos, estrefiimiento, problemas endocrinolégicos vy

metabdlicos; etc. (34).
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CAPITULO I

3. OBJETIVOS DE LA INVESTIGACION

3.1 OBJETIVO GENERAL

e Determinar las caracteristicas clinico-epidemiologicas de los nifios con

Sindrome de Down, atendidos en consulta externa de genética del
Hospital Tedfilo Davila, Machala Junio 2015- Junio 2018.

3.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

Caracterizar a la muestra de estudio segun: edad, sexo, etnia, lugar de
procedencia, edad de la madre, edad del padre, niumero de hijo que
representa el nifio con SD.

Describir las variables clinicas segun: si existen otros hermanos afectados
con este sindrome, exposicion de la madre al alcohol antes del embarazo,
exposicion de la madre antes del embarazo a sustancias quimicas como litio,
mercurio, plomo, disolventes industriales u otros; exposicion de la madre a
drogas como el cigarrillo, marihuana, cocaina, anticonvulsivantes,

tranquilizantes u otros antes del embarazo.

Analizar las patologias asociadas a los nifios con SD como (Hipotiroidismo,
Epilepsia, Trastornos hematoldgicos, Neumonia, varicela u otros),
alteraciones congénitas de los nifios con sindrome de Down: anomalias
congénitas cardiacas (ductus arterioso persistente, comunicacion
interauricular, comunicacién interventricular), hernia umbilical, cataratas, u
otros y antecedentes prenatales como amenaza de aborto, toxoplasmosis,

anemia u otros.

Determinar el peso al nacer de los nifios con SD estudiados.
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CAPITULO IV
4. METODOLOGIA

4.1 DISENO GENERAL DEL ESTUDIO

4.1.1 TIPO DE ESTUDIO

Estudio descriptivo, cuantitativo, retrospectivo, de corte transversal.

4.1.2 AREA DE INVESTIGACION
El &rea de investigacion fue la consulta externa de Genética, del Hospital Tedfilo
Davila, de Machala.

4.1.3 UNIVERSO DE ESTUDIO

Universo: Todos los nifios de 1 a 10 afios atendidos en consulta externa de
Genética en un periodo de 3 afios que en su totalidad fueron 1060 que constan
Unicamente pacientes que fueron atendidos por primera vez, del Hospital Tedfilo
Davila, junio 2015- junio 2018.

4.1.4 SELECCION Y TAMARNO DE LA MUESTRA.
Para el calculo del tamafio de la muestra se utilizd el programa Epiinfov7.2,
prevalencia del 16%, con un nivel de confianza del 95%, y una poblacién (N) de

173 nifos, para el cual corresponde un error de inferencia de 5%.
_ Nxpxqxz2
" (N—1Dxe2+pxqxz2

n

La muestra calculada fue de 137 nifios(as).

4.1.5 POBLACION, MUESTRA Y MUESTREO.

4.1.5.1 Poblacion:

Todos los nifios de 1 a 10 afios atendidos en consulta externa de Genética en
un periodo de 3 afios, por su SD que en su totalidad fueron 173, del Hospital
Tedfilo Davila, junio 2015- junio 2018.
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4.1.5.2 Muestra:
Conformada por 137 nifios(as), que cumplieron los criterios de inclusion y

exclusion.

4.1.5.3 Muestreo:
Muestreo aleatorio simple, a cada nifio(a) se le asign6 un numero y se

escogieron 137 empleando la tabla de nimeros aleatorios.

4.1.6. UNIDAD DE ANALISIS Y OBSERVACION
Historias clinicas de los niflos de 1 a 10 afos atendidos en la consulta externa

de Genética, del Hospital Tedfilo Davila; Machala Junio 2015- Junio 2018.

4.2 TIPO Y DISENO DE INVESTIGACION.

Este estudio esta basado en un disefio cuantitativo, descriptivo, de corte
transversal que nos permiti6 determinar las caracteristicas clinico-
epidemioldgicas de los nifios con Sindrome de Down atendidos en consulta
externa de Genética del Hospital Teodfilo Davila, de Machala, durante el periodo

escogido.
4.3 CRITERIOS DE INCLUSION Y EXCLUSION

4.3.1CRITERIOS DE INCLUSION
- Nifios de uno a diez afios de edad.
- Nifios atendidos en consulta externa del area de genética.
- Nifios que tuvieron valoracion clinica y genética para el diagndstico de

Sindrome de Down.

4.3.2 CRITERIOS DE EXCLUSION

- Historias clinicas incompletas o ilegibles.
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4.4 METODOS E INSTRUMENTOS PARA OBTENER LA INFORMACION
4.4.1 METODOS DE PROCESAMIENTO DE LA INFORMACION

El método empleado fue el analisis documental.

4.4.2 TECNICA

Se revisaron las historias clinicas para obtener la informacién necesaria para la

investigacion.

4.4.3 PROCEDIMIENTO PARA LA RECOLECCION DE LA INFORMACION Y
DESCRIPCION DE INSTRUMENTOS A UTILIZAR

Instrumento: Se empleé un formulario de recoleccion de datos (Anexo 1)
disefiado para esto, que recogid la informacion obtenida de las historias clinicas.
Autorizacion: todo esto se realizd con previa autorizacion del director del

Hospital Tedfilo Déavila, se anexa solicitud de autorizacion (Anexo 2).

Capacitacién: se realiz6 mediante revision bibliogréfica y la consulta a tutor y

los asesores.

Supervision: sera realizada por el Director de tesis: Dra Isabel Herrera

4.5.3.1 TABLAS

Las tablas confeccionadas fueron de tipo simple, de frecuencias y porcentajes.

4.4.3.2 MEDIDAS ESTADISTICAS

Las variables fueron recogidas en un formulario de recoleccién de datos y
transcritas a una base digital, lo que fue volcado a una base de datos
confeccionada en Excel 2016.

Programas a utilizar para anélisis de datos

El andlisis estadistico se realiz6 mediante el paquete estadistico SPSS v20.0
para Windows. Para el analisis descriptivo se utilizaron las variables cuantitativas
y las cualitativas categorizadas. Para las edades, se calcularon medidas de
tendencia central (media), y de dispersién (desviacién estandar), y los valores

mMaximo y minimo.
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4.5 - PROCEDIMIENTOS PARA GARANTIZAR PROCESOS BIOETICOS

Como solo se trabajo con las historias clinicas, no fué necesario pedir
consentimiento informado. La informacién se guardd con absoluta discrecién
(codificando los numeros de las historias clinicas) y solo se us6 para la
realizacion del presente trabajo. En ningln momento de la investigacion se
rebelaron los nombres de los pacientes, para mantener su anonimato y dignidad.

Se facultd a las personas correspondientes para la verificacién del estudio.

4.6 DESCRIPCION DE VARIABLES

Edad, Sexo, Etnia, Procedencia, Edad de la madre, Edad del padre, Ingesta de
alcohol, Exposicion a sustancias quimicas, Exposicion a drogas, Numero de
hermanos con sindrome de Down, Patologias asociadas, anomalias congénitas,
Numero de hijo con sindrome de Down, Antecedentes prenatales y Peso al

nacer.

4.6.1 OPERACIONALIZACION DE LAS VARIABLES.

Variable Definicion Dimension Indicador Escala
conceptual
Edad del Tiempo transcurrido L ,I-.|IStOI'Ié;t -labs
: e Cronologica | clinica (afios
Paciente desde el nacimiento. . -6al0
cumplidos)
Caracteristicas
fenotipicas que o Historia -Masculino.
Sexo : . Biologica .- )
diferencian al hombre clinica -Femenino
y la mujer
Grupo al que Mestiza
pertenece una L
. , . Historia -Blanca
Etnia persona segun Social Py .
AP clinica -Afroecuatoriana
aspectos biologicos y :
-Indigena
culturales
Procedencia Lugar donde nacio Geografica H|§t<_)r|a -Urbana.
clinica -Rural.
Edad de la madre en Historia -menor de 20
Edad materna | el momento de la Cronoldgica | Clinica (afios | -20 a 35
concepcion cumplidos) | -mayor de 35.
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Edad del padre en el Historia -menor de 20
Edad paterna | momento de la Cronoldgica | Clinica (afios | -20 a 35
concepcion cumplidos) | -mayor de 35.
Ingesta de Consumo de alcohol Social Historia -Sl
alcohol (Madre) | antes del embarazo. Clinica -NO
-Litio
Exposwlqn a Exposicion a o -Mercurio
sustancias sustancias quimicas Social Historia -Plomo
quimicas q Clinica -Disolventes
antes del embarazo . .
(Madre) industriales
-Otros
-Cigarrillo
L Si la madre presento -Marihuana
EXxposicion a C . . .
una exposicion a . Historia -Cocaina
drogas d del Social lini : Isi
(Madre) rogas antes de Clinica —Anneonyu sivos
embarazo -Tranquilizantes
-Otros
Numero de Identificaciéon de la -Uno
hermanos con | existencia de otros - Historia -Dos
. Genética .
sindrome de hermanos con Clinica -Tres
Down Sindrome de Down -Otro
-Hipotiroidismo
-Epilepsia
. Patologias asociadas i . -Neumonia
Patologias = Bioldgica Historia
. a los nifios con R o -Trastornos -
Asociadas . Fisiologica Clinica L
Sindrome de Down hematoldgicos
-Varicela
-Otros
-Cardiopatias
-Comunicacién
interventricular
-Comunicacién
Anomalias Patologias adquiridas Genética Historia interauricular
congénitas antes del nacimiento Clinica -Ductus arterioso
persistente
-Cataratas
-Hernia umbilical
-Otros
Lugar que ocupa el -Primero
NGmero de Hiio nifio Down con Genética Historia -Segundo
I respecto al resto de Clinica -Tercero
hermanos -Otro
Peso en kilos del Biol6gica Historia -<2.5Kg 6
Peso al Nacer | paciente al momento 2 -
Fisiologica Clinica -22.5 Kg
de nacer.
-Aborto anterior.
-Amenaza de
Antecedentes Patologias que se . Historia aborto
presentaron durante Nominal . -Rubeola.
Prenatales Clinica .
el embarazo -Toxoplasmosis
- Anemia
-Otros
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CAPITULO V
5. RESULTADOS
5.1 CUMPLIMIENTO DEL ESTUDIO

El estudio se realizé analizando las historias clinicas de 137 nifios de 1 a 10
afos, atendidos en consulta externa de Genética, del Hospital Teofilo Davila, por
Sindrome de Down, en el periodo de Junio 2015- Junio 2018. Se llenaron los
formularios, donde se recopilé la informacion necesaria la realizacion de la

presente investigacion.

5.2. CARACTERISTICAS DE LA POBLACION DE ESTUDIO.

La poblacién en estudio fueron las historias clinicas de 137 pacientes con Sindrome
de Down, de 1 a 10 afios, atendidos en consulta externa de Genética, del Hospital
Tedfilo Davila, en el periodo de Junio 2015- Junio 2018, con representacion de
ambos sexos, procedencia rural y urbana, y todas las etnias. Los datos paternos

igualmente fueron recogidos en los 137 formularios e incluidos la base de datos.

MARIA GABRIELA CARRION CABRERA 37

www.ucacue.edu.ec



. Universidad
¢) Catolica
de Cuenca

5.3. ANALISIS DE LOS RESULTADOS.

5.3.1. Caracterizacién sociodemogréfica de la poblacion en estudio.

Tabla 1. Distribucion de los 137 nifios(as) estudiados(as) segun las variables
sociodemograficas.

VARIABLES SOCIODEMOGRAFICAS Frecuencia Porcentaje

EDAD lab 56 40,9
(afios) 6a10 81 59,1
Masculino 88 64,2
SEXO
Femenino 49 35,8
Mestiza 122 89,1
Afroecuatoriana 10 7,3
ETNIA

Blanca 4 2,9
Indigena 1 0,7
Rural 95 69,3

PROCEDENCIA
Urbana 42 30,7
Menor de 20 25 18,2

EDAD MADRE
(afios) 20a 35 96 70,1
Mas de 35 16 11,7
Menor de 20 14 10,2

EDAD PADRE
(afios) 20a 35 94 68,6
Mas de 35 29 21,2
1ro 37 27,0
. 2do 67 48,9

NUMERO DE

HIJO QUE ) 3ro 26 19,0

REPRESENTO
4to 5 3,6
5to 2 15
TOTALES 137 100

Fuente: Formulario de Recolecciéon de Datos.
Autor: Maria Gabriela Carrién Cabrera
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Las historias clinicas estudiadas correspondieron principalmente a pacientes de
6 a 10 afos de edad (59,1%), el 40,1% tenian entre 1 y 5 afios. Predomin¢ el
sexo masculino (64,2%), solo un 35,8% del sexo femenino. La mayoria

pertenece a la etnia mestiza (89,1%) y de procedencia rural (69,3%).

La mayoria de las madres tenia entre 20 y 35 afos (70,1%), aunque un
importante 18,2% eran madres adolescentes, y el 11,7% sobrepasaban los 35
afios. En cuanto a los padres predominaron igualmente los de 20 a 35 afios
(68,6%), un 21,2% tenia mas de 35 afios y el 10,2% eran padres adolescentes

al momento de la concepcion.

En el 48,9% de los casos el hijo con SD fue el 2do, mientras en el 27% fue el 1ro
y en el 19% el 3ro, solo en un 3,6% de los casos fue el 4to hijo el afectado, y en
el 1,5% el 5to.
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5.3.2. Caracterizacién clinica de la poblacion en estudio.

Tabla 2. Distribucidn de los 137 nifios(as) estudiados(as) segun las variables

clinicas.
VARIABLES CLINICAS Frecuencia Porcentaje
1 6 4,4
ErS : :
Ninguno(a) 129 94,2
ALCOHOL Sl 48 35,0
PREEMBARAZO NO 89 65,0
Cigarrillo 42 30,7
Anticonvulsivantes 9 6,6
Tranquilizantes 6 4,4
PREDETVI%C,;AASAZO Marihuana 5 3,6
Cocaina 1 0,7
Otras 23 16,8
Ninguna 51 37,2
Disolventes industriales 10 7.3
Litio 2 15
EXPOSICION A Plomo 2 15
SUSTANCIAS
PREEMBARAZO Mercurio 1 0,7
Otros 3 2,2
Ninguna 119 86,9
TOTALES 137 100

Fuente: Formulario de Recoleccién de Datos.
Autor: Maria Gabriela Carrién Cabrera

La mayoria de los pacientes no tienen otro hermano afectado por SD, solo el
4,4% tiene un hermano(a) con la enfermedad y en el 1,5% son dos los afectados.
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Antes del embarazo el 35% de las mujeres consumia alcohol, y el 30,7% fumaba,
el 11% tomaba pastillas como tranquilizantes o anticonvulsivantes, mientras el
3,6% consumia marihuana, el 16,8% recurria a otros tipos de medicamentos y

drogas, mientras solo 37,2% no consumia ningun tipo de droga.

En cuanto a la exposicidn a sustancias, el 86,9% no se encontraba expuesta a
ninguna, y la sustancia mas reportada fue el disolvente industrial, al que se

expuso el 7,3% de las madres antes del embarazo.
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5.3.3. Patologias asociadas, anomalias congénitas y antecedentes

prenatales de la poblacion estudiada.

Tabla 3. Distribucién de los 137 nifios(as) estudiados(as) segun las patologias

asociadas, anomalias congénitas y antecedentes prenatales.

PATOLOGIAS ASOCIADAS Frecuencia Porcentaje
Trastornos hematolégicos 16 11,7
Hipotiroidismo 14 10,2
Epilepsia 14 10,2
PATOLOGIAS .
ASOCIADAS Neumonia 3 2,2
Varicela 2 15
Otras 33 24,1
Ninguna 55 40,1
Ductus_arterloso 9 6.6
persistente
Cataratas 8 5,8
ANOMALIAS Hernia umbilical 8 5,8
CONGENITAS ] .
Cardiopatias 5 3,6
(_:omum(_:amon 1 07
interauricular
Ninguna 106 77,4
Amenaza de Aborto 53 38,7
Aborto anterior 40 29,2
Anemia 40 29,2
ANTECEDENTES
PRENATALES Rubeola 11 8,0
Toxoplasmosis 5 3,6
Otros 8 5,8
Ninguno 13 9,5
TOTALES 137 100
Fuente: Formulario de Recoleccién de Datos.
Autor: Maria Gabriela Carribn Cabrera
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Las patologias asociadas mas comunes fueron los trastornos hematologicos
(11,7%), el hipotiroidismo (10,2%) y la epilepsia (10,2%), un 40,1% no sufre de

patologias asociadas al SD.

En cuanto a las anomalias congénitas, el 77,4% no presenta ninguna, pero un
6,6% muestra Ductus arterioso persistente, el 5,8% Cataratas, el 5,8% hernia

umbilical y el 3,6% otras cardiopatias.

Los antecedentes prenatales indican que en el 38,7% de los casos hubo
amenaza de aborto, el 29,2% habia tenido aborto anterior, y el 29,2% anemia, la
rubeola y toxoplasmosis se documentaron en porcentajes mas bajos. Varios
casos tenian mas de un antecedente prenatal y apenas el 9,5% no mostraba

antecedentes.
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5.3.4. Peso al nacer de los(as) nifios(as) con SD estudiados.

Tabla 4. Distribucion de los 137 nifios(as) estudiados(as) segun el peso al nacer.

PESO AL NACER Frecuencia Porcentaje
Menor de 2,5 23 16,8
PESO (Kg)
2,50 mas 114 83,2
TOTALES 137 100

Fuente: Formulario de Recoleccién de Datos.
Autor: Maria Gabriela Carrién Cabrera

En relacion al peso al nacer se constatd que el 83,2% de los pacientes, nacio

con 2,5 Kg o mas, solo un 16,8% fue bajo peso al nacer.
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CAPITULO VI

6. DISCUSION

En el grupo de estudio predominé el sexo masculino (64,2%), solo un 35,8% del
sexo femenino. Lo mismo plantean Meléndez y Quispe, en Peru (2015), donde
la incidencia era mayor en las personas de sexo masculino con un 53.3% versus
el 44.7% de pacientes femeninas con este sindrome (11). La mayoria pertenece

a la etnia mestiza (89,1%), que es la mas comun en Ecuador (35).

La mayoria de las madres tenia entre 20 y 35 afios, aunque un importante 18,2%
eran madres adolescentes, y el 11,7% sobrepasaban los 35 afios. En cuanto a
los padres predominaron igualmente los de 20 a 35 afios (68,6%). Esto es
importante pues la prevalencia del sindrome de Down aumenta a mayor edad
materna considerandose la edad superior a los 35 afos la predisposicion a
padecer embarazos con este sindrome y evidenciandose a mayor edad materna

menos division mitética sobre todo en la fase uno (8).

En el afio 2019, Martini et al, en Argentina, encontraron un porcentaje de 10,32%
de SD nacidos de madres menores a 20 afos. En hospitales del subsector
privado hubo una mayor proporcion de diagnostico prenatal y una mayor
prevalencia de SD, esta Ultima atribuible a diferencias en la estructura de edad
materna. Observaron que el 48,5% de los nifios con sindrome de Down nacen
de madres menores de 35 afios, en quienes ocurre el 85% de todos los

nacimientos, resultado similar al del presente estudio (12).

Segun Meléndez y Quispe, en Lima, 2017, una gestante joven tiene un riesgo de
1 en 2000 de tener un nifio con SD, mientras una gestante de 40 afos tiene un
riesgo de 1 en 100 por el incremento de la no disyuncién cromosdmica durante
la meiosis materna y a una menor selectividad uterina, pero a pesar de esto, la
frecuencia global de nifios nacidos con SD es mayor en las parejas jévenes pues
estas madres se encuentran en plena edad fértil, y es mas facil que se

embaracen (11).
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En los padres predominaron igualmente los de 20 a 35 afios, un 21,2% tenia mas
de 35 afios y el 10,2% eran padres adolescentes al momento de la concepcidn.
Se considera que solo el 10% de la totalidad de casos con SD ha sido producido
por fallos genéticos de origen paterno (36). Jurewicz et a, en 2014, encontraron
que la juventud del padre, podria ser considerado un posible indicador de riesgo
a la hora de tener un hijo con SD. Estos autores obtuvieron igualmente una
correlacién positiva entre la obesidad del padre y la aparicion de aneuploidias en

la disomia del par cromosomico 21 (37).

Antes del embarazo el 35% de las mujeres consumia alcohol, y el 30,7% fumaba,
el 11% tomaba pastillas como tranquilizantes o anticonvulsivantes, solo 37,2%
no consumia ningun tipo de droga. El tabaquismo, alcoholismo o consumo de
sustancias psicotropicas, muy comunes en contextos socioecondmicos Yy
culturales deprimidos, segun Serrano, en 2017, se encuentran correlacionados

con la no disyuncién del par cromosémico 21 (6).

Las patologias asociadas mas comunes fueron los trastornos hematolégicos, el
hipotiroidismo y la epilepsia. En cuanto a las anomalias congénitas, el Ductus
arterioso persistente, las Cataratas, hernia umbilical y otras cardiopatias fueron
las mas frecuentes. En el estudio de Garcia, en Ecuador (2017) se constato que
el 60 % de los nifios tenian dificultad visual. Esto obligaba a la utilizacion de
lentes para regular o solucionar el problema de los nifios. Igualmente El 44%
tenian defectos cardiacos. Corroborando lo reportado en el presente estudio y lo
referido en la bibliografia. Estos problemas conllevan a tratamientos de por vida,

temporales e incluso a cirugias para corregir su afeccion (10).

Por otro lado, Meléndez y Quispe, reportan en su estudio, que entre las
anomalias relacionadas al sindrome de Down, estan los problemas oculares; y
del 40% al 45% padecen alguna enfermedad cardiaca congénita. Los nifios con
sindrome de Down presentan enfermedades cardiacas graves que suelen
mostrar un retraso en el desarrollo, corroborando lo expresado en este estudio
(11).
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Los antecedentes prenatales indican que en el 38,7% de los casos hubo
amenaza de aborto, el 29,2% habia tenido aborto anterior, y el 29,2% anemia.
Varios casos tenian mas de un antecedente prenatal y apenas el 9,5% no
mostraba antecedentes, demostrando que el SD lleva asociadas un sinnimero
de patologias y complicaciones. En este sentido, Garcia (2017) refiere en su
investigacioén que el aumento relativo de casos en mujeres por debajo de 35 afios
se atribuye al aumento de interrupciones voluntarias del embarazo tras el

diagnéstico prenatal en mujeres con edades superiores (10) .

Braz, en su tesis doctoral, en Barcelona, en 2017, indica que en relacion a las
enfermedades asociadas al SD, el 47% indicaron no presentaba ninguna
enfermedad. El 53% si, y de estos, la mitad presentaba problemas cardiacos, lo
que representaria aproximadamente el 33% de la muestra, resultados que
aunque difieren un tanto de los del presente trabajo, muestran igualmente el alto
porcentaje de enfermedades en los pacientes con SD y como los problemas

cardiacos son recurrentes (38).

En relacion al peso al nacer se constatd que el 83,2% de los pacientes, nacio
con 2,5 Kg o mas, solo un 16,8% fue bajo peso al nacer. A pesar de este bajo
porcentaje, Jaramillo, en Machala, en 2015, llama la atencién sobre que el
crecimiento prenatal de los fetos con SD esta algo reducido en comparacién con
el crecimiento “normal”, siendo el peso algo menor, en los que sufren el sindrome
(39).

No obstante como se pudo constatar son muchos los factores que pueden incidir
que se produzca la afectacion genética que conlleva a que aparezca el SD, por

lo que los estudios en esta esfera contintan.
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CAPITULO VII

7. CONCLUSIONES, RECOMENDACIONES Y BIBLIOGRAFIA

7.1 CONCLUSIONES.

En el estudio predominaron los pacientes de 6 a 10 afios de edad, del
sexo masculino, mestizos y de procedencia rural principalmente. La
mayoria de los progenitores tenia entre 20 y 35 afios. En casi la mitad de
los casos el hijo con SD fue el segundo, seguido en frecuencia por el
primero y el tercero respectivamente.

La mayoria de los pacientes no tienen otro hermano afectado por SD.
Antes del embarazo mas de un tercio de las mujeres consumia alcohol, y
cerca de esta cifra fumaba, menos del 40% no consumia ningun tipo de
droga. La mayor parte de las madres no se exponia a sustancias nocivas
antes del embarazo.

Las patologias asociadas mas comunes fueron los trastornos
hematoldgicos, el hipotiroidismo y la epilepsia. En cuanto a las anomalias
congénitas, cerca del 80% no presenta ninguna, el ductus arterioso
persistente, las cataratas, hernia umbilical y otras cardiopatias, son las
registradas. La amenaza de aborto, aborto anterior, y la anemia, fueron
los antecedentes prenatales mas reportados, algunos tenian mas de uno

y menos de la décima parte no mostraba antecedentes prenatales.

En relacion al peso al nacer se constatod que el bajo peso al nacer estuvo

presente en alrededor de la sexta parte de los casos estudiados.
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7.2 RECOMENDACIONES

Implementar ciclos de conferencias y talleres de integracion familiar con el
objetivo de poner en conocimiento como es la afeccion que padecen estos nifios,
asi trabajar en conjunto de acuerdo a sus necesidades, y asi apoyar a los padres

del nifio, para brindarles una mejor calidad de vida.

Realizar, por parte de las entidades de salud, un seguimiento a los nifios con
tratamiento psicoldégico y también capacitar a las madres y demas familiares
acerca del Sindrome de Down, sus principales causas y cada una de las

enfermedades adyacentes al mismo.

Realizar investigaciones similares en otras entidades de salud de la comunidad
y el pais para conocer cOmo se comporta esta situacion y analizar factores no

evaluados en este estudio.
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ANEXOS

=M UN IVERSIDAD
" Y39 CATOLICA DE CUENCA

U COMUMIDAD EDUCATIVA AL SERVICIO DEL PUEBLO

ANEXO 1: FORMULARIO PARA RECOLECCION DE DATOS

FORMULARIO Ne:

1. Paciente con sindrome de Down: Si ( ) No( )

2. Edad en afos (Paciente):

3. Sexo: Masculino ( )  Femenino( )
4. Etnia: Mestizo (_ ) Blanca(__) Afroecuatoriana (__) Indigena (_)

5. Procedencia: Urbana: Rural:

6. Edad materna (al momento de la concepcién). __ (afios)
Menos de 20 afios (__) De 20 a 35 afios (__) Mayor de 35 afios ()

7. Edad paterna (al momento de la concepcién): __ (afios)
Menos de 20 afios (__) De 20 a 35 afios (__) Mayor de 35 afios ()

8. Ingesta de alcohol (antes del embarazo): Si(_) No(_)

9. Consumo de sustancias quimicas (antes del embarazo):
Litio (__ ) Mercurio (__ ) Plomo (___) Disolventes industriales (__ )

Otros ( )

10.Consumo de drogas (antes del embarazo):
Cigarrillo (___) Marihuana (___) Cocaina (___) Anticonvulsivantes (__ )

Tranquilizantes (___ ) Otros ( )

11.NUumero de hermanos con sindrome de Down:
1() 2 3(L4(() 56 ) Otro( )
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12.Patologias Asociadas:
Hipotiroidismo () Epilepsia (_) Neumonia (__) Trastornos

Hematoldgicos (__) Varicela (__) Otros ( )

13.Anomalias Congeénitas:
Cardiopatias (__) Comunicacién interventricular (__) Comunicacion
interauricular (__) Ductus arterioso persistente (__) Cataratas (__) Hernia

umbilical (__) Otros ( )

14.Numero de Hijo que ocupa el paciente respecto a sus hermanos:
1) 2() 3(L)4 )5 )8 )otro ()

15.Peso al nacer: <25Kg(__ ) >625Kg(_ )

16.Antecedentes Prenatales:

Aborto anterior ( ) Amenaza de aborto ( ) Rubeola ( )

Toxoplasmosis () Anemia (___ ) Otros ( ) Ninguna ( )
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ANEXO 2. SOLICITUD DE AUTORIZACION

Machala; Lunes 10 de febrero del 2020
DR.
JOSE LUIS GONZAGA
DIRECTOR ASISTENCIAL DE “HOPSITAL GENERAL TEOFILO DAVILA”

Presente:

Yo, Maria Gabriela Carrion Cabrera con Cl de 070419845-6 estudiante de la
Universidad Catélica de Cuenca, Carrera de Medicina, Facultad de Salud y
Bienestar; solicito a usted respetuosamente me conceda por favor el permiso
para realizar un estudio de historias clinicas para poder realizar mi tema de tesis
“CARACTERISTICAS SOCIO EPIDEMIOLOGICAS ASOCIADAS A
PACIENTES CON SINDROME DE DOWN EN NINOS EN EDADES
COMPRENDIDAS ENTRE 1 A 10 ANOS ATENDIDOS EN CONSULTA
EXTERNA DE GENETICA DEL HOSPITAL TEOFILO DAVILA, MACHALA
JUNIO 2015- JUNIO 2018” para asi culminar con mi titulo de Médico General.

A la atencién que le de mi pedido, anticipo mis sinceros agradecimientos.

NOTA: Adjunto a este oficio el codigo de aceptacion del Comité de Bioética de

mi tema de Tesis para realizar el estudio.

Atentamente:

\ ] ,»\ 3
Dl

MARIA GABRIELA CARRION CABRERA
0704198456
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CARACTERISTICAS CLINICAS

INFORME OE ORIGINALIDAD

1 0% To T 10%

INDICE DE SIMILITUD ~ FUENTES DE PUBLICACIONES  TRABAJOS DEL
INTERNET ESTUDIANTE

ENCONTRAR COINCIDENCIAS CON TODAS LAS FUENTES (S0LO SE IMPRIMIRA LA FUENTE SELECCIONADA)

2%
* Submitted to Escuela De Ingeneria De Antiquia -

Columbia

Trabajo del estudiante

Excluir citas Activo Excluir coincidencias  Apagado

Excluir bibliografia ~ Activo
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