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RESUMEN

El Sindrome de Down es una alteracién cromosémica que se caracteriza por exceso
de material genético (47 cromosomas), siendo bastante frecuente dentro de las
cromosomopatias (60%); el retraso mental es una de sus principales caracteristicas.
Este sindrome aparece en 1 de cada 700 concepciones, existiendo tres factores
fundamentales para la presencia o no del mismo: familiares, edad materna y algunas
enfermedades asociadas.

Las patologias cardiacas, gastrointestinales, respiratorias, endocrinas, de la visiéon, de
la audicion, dentales y hematolégicas son las mas habituales. Entre las caracteristicas
fisicas significativas puede citarse: braquicefalia, pliegue palmar Unico, ausencia del
reflejo del moro, hiperlaxitud, hipotonia, pliegue epicantico, ojos almendrados y
extremidades cortas.

Este estudio pretende determinar la incidencia de recién nacidos con Sindrome de
Down en el Hospital Universitario de Canarias en el periodo comprendido entre el afio
2000 y 2014. Se realiza una revision exhaustiva de las historias clinicas, valorandose
diferentes aspectos tales como antecedentes familiares y maternos, tipo de
diagndstico, enfermedades durante el embarazo, patologias asociadas y evolucién
clinica. Se trata de un estudio observacional, descriptivo, transversal y retrospectivo.

Se comprueba una mayor incidencia en el sexo masculino, el diagndstico es casi en su
totalidad de manera postnatal, constatandose la aparicion de patologias cardiacas y
respiratorias en mas de la mitad de los nifios y observandose que la mayoria de las
madres presentan una edad igual o superior a 35 afios. Destaca la existencia de casos
con Miastenia gravis, sindrome de West y estenosis pilérica. La evolucién ha sido
dispar, evidencidndose éxitus en seis de los treinta casos estudiados.

Palabras clave: Sindrome de Down, alteraciones cromosémicas, malformaciones
congeénitas, cardiopatias, cariotipo, fenotipo down.




ABSTRACT

Down Syndrome is a chromosomal disorder characterized by excess genetic material
(47 chromosomes), being quite frequent in chromosomal abnormalities (60%); mental
retardation is one of its main features. This syndrome occurs in 1 of every 700
conceptions, there are three fundamental factors for the presence or not of the same:
relatives, maternal age and some associated diseases.

Heart, gastrointestinal, respiratory, endocrine diseases, vision, hearing, dental and
haematological are the most common. Among the significant physical features can
include: brachycephaly, single palmar crease, absence of the Moro reflex,
hypermobility, hypotonia, epicanthal fold, almond eyes and short limbs.

This study aims to determine the incidence of babies with Down syndrome at the
University Hospital of the Canary Islands in the period between 2000 and 2014 a
comprehensive review of the medical records has been done, assessing different
aspects such as family history and maternal, type of diagnosis, disease during
pregnancy associated diseases and clinical outcome. This is an observational,
descriptive, cross-sectional and retrospective study.

A higher incidence is checked in the male, the diagnosis is almost entirely postnatal
way, confirming the occurrence of cardiac and respiratory diseases in more than half of
the children and observed that most mothers are 35 years old or older. It highlights the
existence of cases with myasthenia gravis, West syndrome and pyloric stenosis.
Progress has been uneven, showing exitus thirty six cases studied.

Keywords: Down's Syndrome, chromosomal alterations, congenital malformations,

heart disease, karyotype, down phenotype.
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1. PLANTEAMIENTO, JUSTIFICACION Y OBJETIVOS.

1.1. PLANTEAMIENTO Y JUSTIFICACION.

Las alteraciones cromosOmicas hacen referencia a los cambios que se producen en la
estructura o en el nimero de cromosomas, siendo éstas uno de los principales motivos

de mortalidad y morbilidad infantil.

Dentro de este grupo de alteraciones, la mas habitual es el Sindrome de Down,
apareciendo en un 60% aproximadamente del total de casos de anomalias

cromosoémicas.’

El Sindrome de Down es una alteracién genética en la que existe una modificacién en
el numero total de cromosomas, existiendo 47 en lugar de 46, por lo que se puede
concluir diciendo que hay un exceso de material genético.” Existen tres posibles
alteraciones, las cuales se producen durante el proceso meiético, que pueden dar
lugar al Sindrome de Down:

= Trisomia simple: suele aparecer en un 95% de los casos, en el que el

organismo contiene tres copias integras del cromosoma nimero 21.

= Translocacién cromosdmica: se presenta en un 3,5% de los casos

aproximadamente, en el que se produce un desplazamiento de un segmento
de un cromosoma, normalmente entre el nimero 14 y 21.

= Mosaicismo: suele suceder en el 1-2% de los casos. En el organismo de la
persona, existen dos lineas celulares, una con trisomia 21 completa y la otra

normal.®

Un sindrome es un conjunto de signos y sintomas que normalmente se encuentran de
manera agrupada, por lo que el Sindrome de Down no tiene en si mismo curacion ya
gue no es una enfermedad en concreto, sino un conjunto de sintomas provocados por
la alteracion genética que ha tenido lugar durante la miosis. Entre los sintomas cabe
mencionar: hipotonia e hiperlaxitud ligamentosa, lo cual puede condicionar
alteraciones locomotoras; fenotipo caracteristico y malformaciones asociadas de
naturaleza cardiaca, gastrointestinal, endocrinas como el hipotiroidismo congénito,
hematolégicas, urogenitales, odonto-estomatolégicas, asi como problemas auditivos y
oftalmoldgicos, entre otras. Concretamente, las cardiopatias congénitas representan

un 30-60% de los casos.*
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El diagndstico del Sindrome de Down puede ser prenatal o incluso hacerse después
del parto. Las pruebas que se realizan de manera prenatal pueden ser de sospecha

(screening) o de confirmacion, esta Gltima se realiza sélo en tres casos:®

¢ Que la edad maternal supere los 35 afios.
e La existencia de alteraciones genéticas en la familia.
e Silos resultados de las pruebas de sospecha dan un alto riesgo de que el feto

pueda padecer este sindrome.

Diversos estudios abordan aspectos primordiales en el origen y presentacion del
Sindrome de Down.>*® Es el trastorno genético mas comun en lo que a discapacidad
intelectual y malformaciones congénitas se refiere (1/700 concepciones). Cabe
destacar que la edad materna juega un papel fundamental con respecto al riesgo de
que el feto pueda padecer o no este sindrome, sobre todo, cuando sobrepasa los 35
anos. Por ejemplo, una mujer entre 20-24 afios tiene una probabilidad entre dos mil de
gue su hijo padezca este trastorno; mientras que una mujer de 48 afos tiene una entre

veinte.

Existen muchas teorias sobre cual es la posible causa de que aparezca esta patologia,
pero la que mas se sostiene es la que expresa el Dr. Karl Koéning® quien explica que

existen tres factores principales para la presencia de Sindrome de Down en el feto:

e Familiares: que exista algiin miembro que presente esta patologia.
o Enfermedades: ciertas enfermedades pueden provocar la apariciébn de este
sindrome en el feto, como por ejemplo las infecciosas.

¢ La edad materna constituye un significativo factor de riesgo.

Los datos que se manejan sobre el Sindrome de Down son muy diversos.”® Del total
de personas que presentan algin tipo de discapacidad intelectual, en torno al 40%
sufren este sindrome. Con respecto a los datos a nivel mundial y europeo, estos
refieren que en el mundo puede haber aproximadamente unos cinco millones de
personas con este trastorno, mientras que en Europa el nUmero de personas con
Sindrome de Down es de unas 650.000. En Espafia, sin embargo, los casos

ascienden a cerca de 42.000 personas.

Segun los datos que presenta el Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones

Congénitas®, en Canarias ha habido una prevalencia por cada 10.000 nacidos de

2
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12,85 en el periodo de 1980-1985; una prevalencia de 7,49 en el periodo de 1986-
2004; y una prevalencia de 11,88 en el afio 2005.

Este estudio pretende valorar los casos de Sindrome de Down nacidos y/o seguidos
en el Hospital Universitario de Canarias en el periodo de tiempo comprendido entre
2000 y 2014. Mediante una revision exhaustiva de los casos se podra contrastar el tipo
de alteracion cromosémica, los antecedentes familiares y de la gestacion, asi como las

posibles alteraciones asociadas.

1.2. OBJETIVOS.

1.2.1 Objetivo general.

El objetivo principal de este estudio es determinar la incidencia de recién nacidos con
Sindrome de Down en el Hospital Universitario de Canarias en el periodo comprendido
entre el afio 2000 y 2014.

1.2.2. Objetivos especificos.

Como objetivos especificos inicialmente se ha planteado:

e Conocer y relacionar los antecedentes del embarazo, valorando especialmente
los antecedentes familiares, la edad materna y la posibilidad de cuadros
infecciosos durante la gestacion.

e Determinar en los neonatos las patologias mas frecuentes asociadas a este
sindrome, cromosOmicas, malformativas o de otra naturaleza.

e Especificar la naturaleza de la alteracibn cromosOmica en los casos
estudiados, analizando en su caso el cariotipo de los progenitores.

¢ Comprobar diagnoéstico prenatal o posnatal del sindrome de Down.

e Valorar la evolucion clinica de los pacientes.

2. REVISION Y ANTECEDENTES.

2.1. CONSIDERACIONES GENERALES.

Como hemos indicado, el Sindrome de Down es una alteracion genética en la que hay

una modificacién en el numero total de cromosomas, existiendo 47 en lugar de 46, por

3
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lo que en definitiva hay un exceso de material genético. Durante el proceso meiotico

2,35

puede originarse las tres posibles alteraciones gue lleven a la presentacion de un

Sindrome de Down: trisomia simple, translocacion y mosaicismo.

Trisomia simple: ocurre entre un 90-95% de los casos de personas con Sindrome de

Down. En esta alteracion lo que sucede es que el cromosoma numero 21 aparece en
todas las células del organismo con tres copias en lugar de dos. Esto ocurre cuando el
proceso de disyuncién en la meiosis no se produce, por lo que no hay separacion de
cromosomas en las células germinales (generalmente, en un 90% de los casos se
produce en las células del 6vulo y en un 5%, en las células del espermatozoide).* ° La

figura 1 muestra una alteracién en el cromosoma 21.

Figura 1: Trisomia simple.
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Fuente: Asociacion Sindrome de Down de Granada.

Translocacion: se presenta en un 3,5% de los casos aproximadamente. En este caso,

la persona con Sindrome de Down tiene 46 cromosomas, lo que ha sucedido es que
uno de ellos, normalmente el nimero 14, tiene asociado una porcion de material
genético del cromosoma 21. Pero cabe destacar que también puede ocurrir con el
cromosoma 22 y en menor medida con el 13 o en el 15. Cabe destacar que en la
translocacion, uno de los padres es portador de la herencia: si el padre es quien lo

porta, el riesgo que se transmita a futuros hijos es del 3-5 % mientras que si es la

4
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madre, éste aumenta hasta el 10-15%.%'° La figura 2 representa la asociacién de

material genético en el cromosoma numero 14.

Figura 2: Translocacion.

ii Eé EE - |- -
. E;!! ii _____ i; _____ gg :i _____ Ei _____ EE
E._E. Ef;;;; ??EE% EE ..... EE

-ff--59. B8 . BE. . 5
-

= NN
= TETE T

Fuente: Asociacion Sindrome de Down de Granada.

Mosaicismo: suele suceder en el 1-2% de los casos. Este ocurre cuando, por un fallo
en la division celular, ciertas células del organismo poseen trisomia en el par 21 y
otras células no. Por tanto, la persona que padezca Sindrome de Down por mosaico
tendrA& menos rasgos fisicos, menos problemas médicos y menor grado de

discapacidad intelectual.® *°

2.2. ANTECEDENTES HISTORICOS.

Las primeras resefias que se tienen sobre el Sindrome de Down datan del siglo VII, al
ser encontrado un craneo sajon con caracteristicas 6seas muy parecidas a las que
normalmente presentan las personas con este sindrome.” ** Mas adelante, en el siglo

XV, se puede apreciar en el cuadro “La Virgen y el Nifio” como uno de los pequefios
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parece tener rasgos de este sindrome. Del mismo modo, en el siglo XVIII, en el cuadro
“Lady Cockburn y sus hijos”, se puede apreciar a uno de los hijos con una fisonomia
muy similar a la del Sindrome de Down.’ Cabe destacar, que a pesar de que no se han
encontrado bastantes datos para apoyar la hipétesis, se habla de la existencia de unas
esculturas hechas a piedra, que corresponden a la cultura olmeca hace al menos unos
3000 afios. "

Tal y como se refiere en la literatura’*!, el Doctor John Langdon Down, en el afio 1886,
especifica de manera minuciosa las caracteristicas fisicas de un grupo de personas
con discapacidad intelectual que estaba estudiando, mostrando muchas semejanzas

entre si y que no correspondian con los demas pacientes del hospital de Earlswood.

Se explicaba las peculiaridades faciales y la coordinacion neuromuscular anormal que
presentaban y lo dificil que era para ellos expresarse mediante el lenguaje oral; sin
embargo, su capacidad de imitacién y de sentido del humor, sorprendié de manera

muy positiva.

Cuando se describe por primera vez el sindrome, se detalla que era debido a una
involucién o retroceso del ser humano. También surgen los términos de “mongol” o
“mongolismo”, ya que habia mucho parecido fisico con esta raza.” Igualmente, en esta
época, se achaca la aparicion de este sindrome a algunas enfermedades de los
padres, como puede ser la tuberculosis durante el embarazo, afirmando que ésta
podia fracturar la barrera de las razas y asi provocar que de padres europeos nacieran

hijos orientales.™

La primera vez que se alude a la edad materna como posible causa de aparicion del
Sindrome de Down fue en 1909, en un estudio etiolégico de 350 casos llevado a cabo
por Shuttleworth. Este autor también afirmaba, con los resultados del estudio, que
muchos de los portadores del sindrome eran hijos de madres (en familias numerosas)

que estaban proximas a la menopausia.™

Por otro lado, la mencién en cuanto a un posible reparto anormal de material genético
como origen del Sindrome de Down es en el afio 1932. A mediados del siglo XX es
cuando Tjio y Levan justifican que en el ser humano haya 23 pares de cromosomas;
tres afios mas tarde son Lejeune, Gautrier y Turpin por un lado, y Pat Jacobs, por otro,
los encargados de demostrar que las personas con sindrome de Down poseen 47

cromosomas en lugar de 46.’
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En la década de los cincuenta es cuando aparece el diagnéstico prenatal, llevandose a

cabo entre las 14 y 17 semanas de gestacion, gracias a la amniocentesis.

En el afio 1960, Polani descubrio la translocacion como un tipo de anomalia
cromosomica del Sindrome de Down, mientras que un afio mas tarde es Clarke quien

consigue estudiar la alteracion denominada como mosaicismo.**

Precisamente es en el afio 1961 cuando se expone la posibilidad de cambiar los
términos “mongol” o “mongolismo” por el de “Sindrome de Down” al creer que los
anteriores podrian implicar un trato hiriente hacia estas personas, y es en 1965 cuando
la Organizacibn Mundial de la Salud (OMS) aprueba dicho cambio. La expresién
“trisomia 21” es la opcién que propuso Lejeune tras el hallazgo de exceso de material

genético en ese par de cromosomas, avanzando asi, un paso mas, en su estudio.’

A partir de los afios setenta, se quiere indagar de manera mas profunda en el
Sindrome de Down, no sélo en lo relacionado al fenotipo; por este motivo aparecen

investigaciones que pretendian estudiar la patogenia de los rasgos dismorficos.

Ahondando en el estudio y conocimiento del Sindrome de Down, la biopsia de las
vellosidades coridnicas, que aparece a principios de los afios ochenta como método
diagndstico, y que se comienza a emplear entre las semanas 8 y 11 de embarazo. Ya
en los afios noventa se alcanzaron grandes progresos en lo que a la determinacion del
Sindrome de Down se refiere. Es aqui donde aparece la técnica de hibridacion in situ
mediante fluorescencia (FISH: Fluorescence In Situ Hybridization), que posibilitd
descubrir minusculas fracciones del cromosoma, independientemente de su

localizacion.!

2.3. DIAGNOSTICO PRENATAL.

El diagnostico prenatal™® hace referencia a todas las pruebas que se realizan durante
el embarazo con el objetivo de detectar y, por consiguiente, diagnosticar cualquier tipo
de defecto congénito que pueda aparecer en el feto. Para ello se utilizaran pruebas de
presuncion o sospecha y dependiendo del resultado de éstas, se podrian llevar a cabo

las pruebas de confirmacion.
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2.3.1. Pruebas de presuncion o sospecha.

Se realizan de manera no invasiva, por este motivo el riesgo de aborto es nulo. No
confirman el diagnostico. Las pruebas de presuncion o de sospecha, estan divididas

en otros dos tipos de estudios: el analisis bioquimico y el analisis ecografico.™ **

En el segundo trimestre de embarazo este analisis bioquimico debe hacerse entre la
decimocuarta y decimoséptima semana de gestacion. En esta ocasion los niveles que

se van a valorar son la alfa-fetoproteina y, en algunos casos, los niveles de estriol.

En este tipo de pruebas existe la posibilidad de darse falsos positivos, que estan entre
un 3% y un 5% de la poblacion. Hay que tener en cuenta que no son pruebas

diagnésticas sino de cribado.™

2.3.1.1. Analisis bioquimico.

La condensacion de componentes que se encuentran en la sangre varia si el feto
presenta alteraciones cromosomicas o del desarrollo.'* En este andlisis se detectaran

algunas sustancias de origen fetal o placentario a partir del suero de la madre.*®

El estudio que mas se realiza en el primer trimestre de embarazo es la valoracion de la
PAPP-A (proteina placentaria asociada a la gestacion) y de la HCG (gonadotropina
coriénica humana, producida por la placenta). Este analisis se debe llevar a cabo entre

la octava y doceava semana de embarazo. >3

2.3.1.2. Analisis ecogréfico.

Es una técnica de exploracion que se lleva a cabo mediante un dispositivo que emite
ondas de sonido de alta frecuencia, almacenando los ecos que éstas producen en las
estructuras corporales, y asi las proyecta como imagenes. La ecografia comienza a

realizarse entre la décima y doceava semana de gestacion.*?

A través del estudio ecografico se puede observar parametros que indiquen que el feto
pueda padecer Sindrome de Down, por lo que el ecografista debe tener una gran
experiencia en su trabajo. Cabe destacar que ninguna de las pruebas de presuncion
tiene un valor diagndstico definitivo, pero el que salga positivo o no esta prueba, es lo
que conducird a la realizacion de las pruebas diagnosticas definitivas: biopsia de las

vellosidades cori6nicas (1° trimestre) y la amniocentesis (2° trimestre).**
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Uno de los parametros que se valoran en una ecografia es el pliegue nucal, siendo
este mas grueso en casos de trastornos cromosomicos debido a la acumulacion de
liquido subcutdneo. Se mide la longitud entre la piel de la nuca y el hueso, si ésta es
superior al percentil 95 es que el pliegue nucal esta alterado.™

También existen otros aspectos valorables y mas especificos para el Sindrome de
Down, como es la existencia o no de osificacion del hueso de la nariz y la deteccion de
cardiopatias congénitas, pero la confirmacion determinante siempre tiene que ser a

través de un analisis del cariotipo.™

Mediante ecografia (en la doceava semana aproximadamente), se puede medir los
valores del pliegue nucal para incrementar asi la precision presentando una tasa de
deteccién superior al 60% y tasa de falsos positivos menor del 5%. Cuando se evallan
los niveles bioquimicos, el pliegue nucal y la edad materna se le denomina cribado
combinado, presentando una tasa de deteccidén superior al 75% y tasa de falsos

positivos menor del 3%. *2 13

2.3.2. Pruebas de confirmacion.

Las pruebas de confirmacion **

se realizan de manera invasiva para poder conseguir
células fetales y realizar posteriormente un cariotipo. Existe un riesgo de aborto.
Confirman el diagnéstico. A dia de hoy, las pruebas de confirmacion mas utilizadas

son la amniocentesis, la biopsia de corion y la cordocentesis.

2.3.2.1. Amniocentesis.

La amniocentesis'®*3141516

es un método diagnéstico prenatal invasivo que se puede
llevar a cabo a partir de la decimoquinta o decimosexta semana de embarazo. Lo que
se pretende con ella es obtener una muestra de liquido amniético, el cual posee la
misma dotacién cromos6mica que el feto. Para ello, se introduce una aguja espinal en
la pared abdominal de la madre de forma que se alcance la cavidad amnidtica,
siempre bajo control ecografico. Con la obtencién del liquido amniético se pueden
realizar distintos tipos de estudios: bioquimicos, moleculares, cromosémicos o
microbiol6gicos. Cuando se han conseguido las muestras de las células se puede

examinar si existe una trisomia mediante tres técnicas distintas:
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e Cariotipo: es una prueba que se utiliza para analizar los cromosomas que se
encuentran en una muestra de células (placenta, liquido amnidtico, sangre, médula
6sea). Esta se coloca en un tubo especial para que pueda “crecer” en el laboratorio
ya si poder obtener células que poder tefiir. Se usard un microscopio para
inspeccionar el tamafio, la forma y el nimero de cromosomas en la muestra. El
cariotipo en si, es la fotografia de la muestra donde se podrd observar la
distribucién de los cromosomas. Los resultados de esta prueba tardan unas dos o
tres semanas, ya que hay que aislar las células para poder examinarlas y
determinar cuantos cromosomas comprenden.

e Hibridacién in_situ por_fluorescencia (FISH): Esta técnica posibilita un rapido

reconocimiento de alteraciones cromosomicas. Se lleva a cabo la tincion del acido
desoxirribonucleico ADN con moléculas fluorescentes, las cuales se van a adherir a
una zona determinada del cromosoma que se va analizar; de esta forma, con un
microscopio de fluorescencia, se podra diagnosticar algun tipo de anomalia. Si se
observan tres marcas fluorescentes es que el feto presenta Sindrome de Down.

o QF-PCR (Quantitative Fluorescence Polymerase Chain Reaction): Es una prueba
muy parecida a las anteriores en lo que a obtencion de células se refiere, pero ésta
presenta una serie de ventajas como que no se necesita realizar un cultivo de
células, que presenta una alta especificidad y sensibilidad y, por ultimo, que los
resultados del diagnéstico pueden estar analizados en 24-48 horas.™

Las posibles complicaciones de la amniocentesis son: aborto (0,5-1%), hemorragia
placentaria, pérdida de liquido amniético, infecciébn, hematoma e incluso traumatismo

fetal.*?

2.3.2.2. Biopsia de corion.

La biopsia de corion se lleva a cabo entre la décima y decimotercera semana de
embarazo. Se quiere obtener una muestra de corion, donde se va a encontrar la
misma carga genética que en el feto. Con ella se va a conseguir informacion sobre el
sexo, posibles infecciones, trastornos metabdlicos, cariotipo, etc. Algunas de las
posibles complicaciones que pueden aparecer son: aborto, hemorragia, pérdida de

liquido amnidtico, infeccién, sensibilizacién del Rh. 231412

2.3.2.3. Cordocentesis.

La cordocentesis es la puncion del cordon umbilical del feto. Se realiza a partir de las

18 semanas de gestacion, a través de la pared abdominal de la madre para poder

10
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conseguir sangre fetal. Solo se realiza en casos excepcionales. Las indicaciones para
llevar a cabo esta prueba son las siguientes: estudio hematoldgico fetal (grupo, Rh
(factor Rhesus), plaquetas, etc.), estudio citogenético, estudio molecular (ADN),

hemocultivo, panel de infectologia, terapia fetal intravascular (transfusion intrauterina).

En el caso de la deteccion del Sindrome de Down se utiliza para estudiar el cariotipo
fetal. Las complicaciones que se pueden presentar durante la técnica son las
siguientes: bradicardia fetal, sangrado del punto de puncién, hematoma umbilical,

corioamnionitis y aborto (entorno al 3%).'213141516

Finalmente, el diagndéstico del Sindrome de Down también puede ser con caracter
posnatal, en cuyo caso la técnica de eleccion es el cariotipo, bien para confirmacion

definitiva de estudios previos o como diagnéstico postnatal propiamente dicho.

Figura 3: Pruebas de confirmacién en el diagndstico del Sindrome de Down.

Guia
Ecografica

Vellosida
corial S\ Vellosidad

coral

Placenta

Cavidad
amniotica
s Pared
Liquido .
Amniético uterina

Imégenes: de izquierda a derecha y de la parte superior a la inferior: 1. Biopsia de corion; 2. Amniocentesis; 3.
Cordocentesis.

Fuente: (1) Enfermeria de la maternidad y del recién nacido, (2) ADAM, (3) Fundacion Mayo
para la Educacion e Investigacion Médica.
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2.4. CARACTERISTICAS FISICAS.

Cuando una persona padece una discapacidad, dependiendo de cudl sea, las

caracteristicas fisicas>***°

se notan en mayor o menor medida. En este caso, una
persona con Sindrome de Down es muy facil de distinguir porque tiene una serie de
rasgos muy particulares en lo que al fisico se refiere. Existen muchas caracteristicas

fisicas, pero esto no quiere decir que una sola persona las presente en su totalidad.

Algunos aspectos que suelen aparecer practicamente en todos los casos, es la laxitud
articular, la hipotonia muscular, la ausencia del reflejo del moro en el recién nacido y el

retardo en el crecimiento.

En la cabeza podemos encontrar una disminuciéon del perimetro cefalico con
braquicefalia. La nariz suele ser respingona, con orificios nasales dirigidos un poco
hacia arriba y la raiz nasal deprimida. La boca es pequefia, el paladar lo tienen
arqueado, profundo y estrecho y existe una hipoplasia maxilar. Presentan una lengua
protruyente (tiende a salir fuera de la boca por la hipotonia y el tamafio de la boca).
Orejas displasicas con un hélix bastante plegado y conducto auditivo externo estrecho.
Los ojos estan inclinados hacia arriba y en algunos casos aparecen las manchas de
Brushfield que son unas pequefias decoloraciones en el contorno del iris debido al
acumulo de un exceso de tejido conectivo (en 0jos oscuros no se puede observar).

También pueden presentar pliegue epicantico.

El cuello es corto y ancho y existe un exceso de piel en la zona nucal, aspecto muy

importante en el diagnéstico de esta discapacidad.

El tronco parece recto debido a que carecen de la curvatura lumbar y presentan una
pelvis displasica; mientras que las extremidades son normalmente cortas. Suelen
presentar dedos cortos con hipoplasia de la falange media del quinto dedo y un Gnico
pliegue palmar. En algunos casos también puede aparecer clinodactilia y
dermatoglifos. Es habitual que el primer y segundo dedo de los pies estén muy

separados.
Por dltimo, en el &mbito de la esfera genital cabe destacar que las personas con esta

discapacidad presentan una gran hipersexualidad. Los hombres con Sindrome de

Down normalmente son estériles, mientras que las mujeres son fértiles.

12
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Figura 4: Algunas caracteristicas fisicas en el Sindrome de Down.

7]

Reflejo & almares . .7
=1l 5o 8

Pliegue
Plicgues simiano

Fisuras palpebrales oblicuas
ascendentes

Pliegue del epicanto

Normal

Pliegue paimar transverso unico

Pliegue
epicantico

Pie plano

Imagenes: de la izquierda a derecha y de la parte superior a la inferior: 1. Reflejo del moro; 2. Pliegue palmar unico (o

pliegue simiano); 3. Pliegue nucal en ecografia; 4. Imagen que recoge varias caracteristicas como la braquicefalia, las

fisuras palpebrales, las manchas de Brushfild, el pliegue palmar, el pie plano, la hipoplasia de la oreja y la protrusion de

la lengua; 5. Pliegue epicéantico; 6. Hiperlaxitud; 7. Hipotonia; 8. Clinodactilia.

Fuente: Adaptado de ADAM.

2.5. CARACTERISTICAS INTELECTUALES Y PSICOLOGICAS.

2.5.1.

Atencion.

La atencion®*'” es aplicacion voluntaria de la actividad mental o de los sentidos a un

determinado estimulo u objeto mental o sensible. En las personas con Sindrome de
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Down este proceso lo tienen alterado: aparece una gran dificultad para conservarla y,
sobre todo, cuando son grandes periodos de tiempo e incluso cuando existen muchos
estimulos y éstos son nuevos, la distraccién aparece con seguridad. Muchas veces
esta falta de atencién se debe a que al nifio le cuesta en exceso fijar su mirada debido
a la hipotonia muscular y a su laxitud en los ligamentos, caracteristicas que hacen que

mantenga baja la cabeza como consecuencia de esas condiciones fisicas.

Las personas que padecen esta discapacidad necesitan mejorar la atencibn mediante
un entrenamiento determinado, basado en actividades variadas y entretenidas para
que la atencién pueda permanecer enfocada en lo que estan realizando. Pero a su
vez, hay que tener en cuenta dos aspectos muy importantes: uno es que dichas
actividades no pueden ser demasiado largas, ya que suelen aburrirse y, por tanto,
perder la atencién rapidamente; y dos, que normalmente suelen tardar en ofrecer una
respuesta, ya que el tiempo que trascurre entre procesar la informacion y responder a

ella, es mas prolongado.

2.5.2. Percepcion.

Segln la Real Academia de la Lengua, la percepcion®'® es la sensacion interior que
resulta de una impresion material hecha en nuestros sentidos. Existen muchos
estudios que confirman que tanto los bebés como los nifios con Sindrome de Down
procesan mejor la informacion visual que la auditiva. Esto se debe, en muchos casos,
a que existe una alteracion en los mecanismos cerebrales, o dificultades auditivas de

tipo patolégico.

Las respuestas que tiene una persona con Sindrome de Down ante algin estimulo
suele ser mas rapida que una persona que no padezca esta alteracion y un ejemplo se

tiene en el umbral de la percepcion del dolor.

Es importante destacar que, muchas veces, el problema que tiene la persona con
Sindrome de Down cuando se esta hablando con ella, es que no escuchan bien o que
pueden existir ciertos estimulos mas llamativos que les distraen. Por ultimo, cabe
mencionar que para que una persona con Sindrome de Down retenga el mayor
namero de conocimientos posibles, las indicaciones verbales deberan ir asociadas a

imagenes, dibujos, gestos, modelos e incluso, objetos reales.

14



Sindrome de Down: Estudio de 30 casos en el HUC. Diaz Martin, Ainoa

2.5.3. Inteligencia.

En términos generales se puede decir que la inteligencia® *® es la facultad de la mente
que permite aprender, entender, razonar, tomar decisiones y formarse una idea
determinada de la realidad. Una de las caracteristicas principales en el Sindrome de
Down es la discapacidad intelectual que aparece en él. Normalmente, cuando se le
realizan pruebas de inteligencia a una persona con este sindrome, suelen
manifestarse niveles de deficiencia ligera o moderada. Pero siempre hay excepciones,
como pueden ser las personas con mosaicismo, las cuales tienen una capacidad
intelectual limite; mientras que otras pueden padecer una deficiencia severa o

profunda.

A dia de hoy, existe una gran cantidad de nifios con Sindrome de Down que consiguen
leer comprensivamente, y algunos otros llegan a niveles de aprendizajes mas
elevados. Pero para llegar a estos niveles, primero hay que llevar a cabo un programa
educativo muy especifico; en este sentido resulta basico el hablarle a la persona de
manera pausada, proporcionar instrucciones con términos sencillos y faciles, y esperar
a gue ellos se puedan expresar, ya que suelen tardar mas tiempo que cualquier otro

nino.

Por ultimo, cabe destacar que en los Ultimos afios, gracias a la cooperacién entre
profesionales sanitarios y educadores, se ha conseguido alcanzar unos resultados

inconcebibles afios atras.

2.5.4. Memoria.

La memoria>113

tal como se conoce es la capacidad de recordar. En lo que respecta a
ella, se pueden encontrar varios tipos: a largo y a corto plazo. La memoria a largo
plazo, a su vez se divide en implicita, la cual hace referencia a las habilidades; y la

explicita, que retiene acciones, experiencias y conceptos.

En las personas con Sindrome de Down esta capacidad esta bastante limitada ya que
existen muchas dificultades en la recepcion y forma de procesar la informacion
(memoria a corto plazo) y también, cuando se consolida y se trata de recuperarla
(memoria a largo plazo). Cabe destacar que la captacion y retencion de informacion

visual es superior respecto a la auditiva y a la verbal.
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Las dificultades que tienen con respecto a la memoria a corto plazo son
trascendentales, ya que gran parte de la informacion que se les presenta es a través
del habla, por lo que procesarla y recordarla va a ser muy complicado para ellos.

Otro de los obstaculos con los que se encuentran, es no poder dominar las estrategias
espontaneas en lo que a su capacidad de memoria se refiere, por este motivo, desde
muy pequefios, hay que empezar a proporcionarles instrucciones sencillas para que

entrenen dicha capacidad.

2.5.5. Lenguaje.

La capacidad propia del ser humano para expresar pensamientos y sentimientos por
medio de la palabra se denomina lenguaje.**° En el Sindrome de Down, el lenguaje se
encuentra alterado notoriamente, estando muy lejos de su capacidad social y la propia
inteligencia. A una persona que presenta este sindrome le es mucho mas féacil
proporcionar respuestas motoras que verbales. En los nifios con Sindrome de Down,
existen muchas caracteristicas, tales como anatémicas, motoras y neurosensitivas,

que dificultan el aprendizaje del lenguaje:

¢ Anatémicas: las mas importantes que se pueden desarrollar son hipoplasia medio
facial, cavidad oral pequefia, macroglosia relativa, paladar alto, denticion tardia y
desordenada, laringe alta y estrecha, y aplanamiento del tabique nasal.

¢ Motoras: los aspectos mas importantes son la hipomotilidad e hipotonia muscular,
una mayor frecuencia de maloclusién dental e incoordinacién succién-deglucion.

¢ Neurosensitivas: la hipoacusia conductiva y neurosensorial aparecen como

principales caracteristicas.

Para fomentar el lenguaje en nifios con Sindrome de Down hay que llevar a cabo una

terapia del habla®™. Los consejos que se proponen son los siguientes:

a) Inicio temprano: se puede comenzar antes de que empiecen a hablar,

favoreciendo asi las expresiones faciales, los gestos y el contacto fisico.

b) Respiracidon correcta: uno de los principales problemas en los nifios es que no

saben respirar adecuadamente, por lo que no realizan las pausas necesarias a la
hora de hablar.

c) Vocabulario: ensefiar un vocabulario facil de articular y de entender.
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d) Discapacidades auditivas: si el nifio presenta algun tipo de discapacidad auditiva,

éste no puede comunicarse adecuadamente. Este problema suele ser una de las
principales razones por las que el nifio no puede comunicarse, por lo que hay que

tratarlas desde que se detecten.

Normalmente, el nivel del lenguaje comprensivo es superior al del expresivo. Por este
motivo muchas veces saben lo que desean decir pero no logran expresarlo, repitiendo
asi las mismas respuestas para todo. Para intentar remediarlo, utilizan gestos y

onomatopeyas para hacerse entender.™

2.5.6. Sociabilidad.

El grado de interaccion social espontaneo de las personas con Sindrome de Down es
bajo, pero siempre que se trabaje este aspecto con ellos, se puede llegar a conseguir
un buen nivel de adaptacion social.®> Se aconseja que realicen actividades de manera
autébnoma: uso de transporte publico, uso del teléfono, realizar compras, intervenir en

actos sociales y recreativos, etc.

En algunos casos, los nifios con Sindrome de Down prefieren estar solos debido a las
dificultades que presentan para seguir la gran cantidad de estimulos que hay en el
entorno o porque las personas que estan a su alrededor se cansan de ayudarles en lo
que a la participacién se refiere. A pesar de esto, presentan una gran dependencia de
los adultos, aunque para jugar prefieren hacerlo con nifios mas pequefios. Por todo
ello, se tienen que fomentar las relaciones con otras personas desde muy pequefios,
haciendo que intervengan en actividades, juegos y deportes, de esta manera se

contemplaran resultados positivos en poco tiempo.

Por dltimo, es importante destacar que a la persona con Sindrome de Down hay que
prestarle un trato igualitario que a los demas, tanto en derechos como en exigencias,
ya que, de no ser asi, esas acciones repercutiran de forma negativa en ella. Por este
motivo, hay que implantar normas lo mas claras posibles para que puedan seguirlas y
limitar lo que deben y no deben hacer, aportandoles asi, serenidad, confianza y

seguridad.
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2.6. PATOLOGIAS ASOCIADAS.

Las patologias organicas asociadas mas frecuentes son de naturaleza cardiaca,
gastrointestinal, respiratoria, endocrina, de la vision, de la audicion, dental y
hematoldgica.

2.6.1. Cardiopatias.

El porcentaje de recién nacidos con Sindrome de Down que padecen una cardiopatia
congénita oscila entre el 30-60%° que tiene que ser controlada por un cardi6logo
pediatra y dependiendo de los casos, es necesaria la cirugia correctora®® en los

primeros seis meses de vida para prevenir graves complicaciones.®

La cardiopatia que aparece en el mayor niumero de casos diagnosticados es el canal
atrioventricular completo®, también llamado defecto septal auriculoventricular o
defecto de relieve endocérdico.”* Ademas, existen otras anomalias como por ejemplo:
comunicacion interauricular (CIA), comunicacién interventricular (CIV), persistencia del
conducto arterioso (PDA) y la tetralogia de Fallot (TF).?*** Si no se examina al bebé

rapidamente en busca de este tipo de defectos, puede haber secuelas importantes.?

El diagnéstico y seguimiento se tiene que llevar a cabo a través de una
ecocardiografia, a pesar de que nunca haya aparecido ningin signo de cardiopatia, ya
gue normalmente, la mitad de los recién nacidos no presentan ningun sintoma de ello
y por este motivo se quedan sin diagnosticar.?’?! Las cardiopatias congénitas mas
importantes son el Canal Atrio-ventricular Comun (CAV), Tetralogia de Fallot, el
Conducto Arterioso Persistente, la Comunicacion Interauricular (CIA), y la

Comunicacion Interventricular (CIV).

2.6.2. Alteraciones gastrointestinales.

Se calcula que un 10% aproximadamente de personas con Sindrome de Down
padecen algun trastorno gastrointestinal. Las patologias mas frecuentes son las
siguientes: atresia esofégica, la atresia o estenosis duodenal (8%), las malformaciones
anorrectales (3%), enfermedad de Hirschsprung (2-15%), estreilimiento, reflujo

esofagico, estenosis pilérica y la celiaquia (4-7%).” *
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2.6.3. Alteraciones respiratorias.

Las alteraciones respiratorias®® son muy comunes en nifios con Sindrome de Down,
sobre todo por las anomalias, tanto funcionales como estructurales, que tiene su
sistema respiratorio. Por ejemplo la reduccién del diametro antero-posterior de la
nasofaringe, el escaso desarrollo de los senos paranasales y la mucosa nasal, la
disminucion de la actividad ciliar para mantener limpia la mucosa nasal, etc. La

enfermedad cardiaca congénita es un factor de riesgo de infecciones respiratorias.

Ademas, estas alteraciones pueden estar relacionadas con la inmadurez del sistema
inmunoldgico, ya que las alteraciones mas frecuentes suelen ser infecciones, tales

como bronquitis, neumonias y bronconeumonias.

2.6.4. Alteraciones endocrinas.

Cuando a una persona le diagnostican Sindrome de Down, el riesgo de padecer

alteraciones endocrinas” #

es muy superior que cualquier otra persona. La glandula
del sistema endocrino que mas se suele ver afectada por algun tipo de trastorno es el
tiroides. Cabe destacar que el porcentaje de personas con esta discapacidad que
presenta trastornos tiroideos (por ejemplo, hipotiroidismo e hipertiroidismo), es del
50% aproximadamente, por lo que un seguimiento médico es crucial para atajarlo lo

antes posible.

2.6.5. Alteraciones en la vision.

El porcentaje de personas con Sindrome de Down que padecen a lo largo de su vida
algun tipo de alteracion de la vision es del 60% aproximadamente. Las patologias mas
comunes son el estrabismo, el astigmatismo y la miopia, las cataratas congénitas, la

ambliopia y las alteraciones retinianas.”°

2.6.6. Alteraciones en la audicién.

Los problemas relacionados con el oido, la nariz y la garganta en nifios con Sindrome
de Down, son muy habituales. Las patologias mas frecuentes son hipoacusia, sinusitis,
infecciones cronicas, estenosis del canal auditivo externo y rinitis cronica. Todo ello,
suele ocurrir debido a la peculiar distribucion anatomica de la cara de las personas que

padecen este sindrome.”
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2.6.7. Alteraciones dentales.

Las alteraciones dentales pueden ser muy variadas.” * Las personas con Sindrome de
Down presentan una primera caracteristica en este sentido que es el gran retraso en la
erupcion dental (motivo por el cual, no suelen padecer caries). A pesar de ello, cuando
los dientes empiezan a aparecer es necesario llevar a cabo revisiones rutinarias con el
dentista ya que suelen aparecer ciertas patologias que pueden provocar dificultades
tantos fonatorias como masticatorias. Ademas, también pueden existir problemas tales
como agenesia, malposiciones de algunas piezas, la existencia de manchas
blanquecinas debido a la hipocalcificacion, inflamacién gingival, enfermedad

periodontal, bruxismo y alteraciones en la mordida.

2.6.8. Alteraciones hematoldgicas.

Las personas que padecen Sindrome de Down tienen mas probabilidades de sufrir
algun tipo de trastorno hematolégico.?> * Estas alteraciones se pueden producir tanto
en glébulos rojos, en glébulos blancos como en plaquetas, y pueden aparecer como
consecuencia de complicaciones médicas o como una patologia Unica en si. Los
trastornos hematolégicos mas comunes son: macrocitosis, trombocitopenia,
policitemia, leucopenia, trastorno mieloproliferativo transitorio, leucemia mieloide

aguda y leucemia linfoblastica aguda.

2.7. ENFERMERIA Y ORGANIZACIONES EN EL SINDROME DE DOWN.

La enfermeria como profesién cumple una importante labor en el cuidado y atencién
de los pacientes con Sindrome de Down, abarcando todas y cada una de las distintas
patologias asociadas a este sindrome. En este sentido es la enfermera pediatrica
quien de manera multidisciplinar valora las caracteristicas iniciales del recién nacido,
por lo que es importante su formacion y competencia ante la gran variabilidad de
manifestaciones clinicas que pueden presentar los recién nacidos con esta
discapacidad cromosémica. No olvidemos, por otro lado, que se trata de pacientes que
a lo largo de su desarrollo y vida adulta requeriran cuidados especializados en el
ambito orgéanico y psicolégico, donde la enfermera contribuye de manera eficiente a

una normal evolucién del cuadro clinico.

La formacion y competencias contribuiran a que la enfermera, no solo proporcione

cuidados de calidad al nifio (y en posteriores etapas), sino también a sus familias,
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jugando un papel fundamental desde el momento en el que se diagnostica la
discapacidad. Inicialmente, los padres presentaran sentimientos tales como la pérdida,
la culpa y el miedo, por lo que la enfermera tiene que estar preparada para, en esos
momentos, poder proporcionarles apoyo en cada fase, suministrando toda la
informacién que ellos precisen para paliar sus dudas y que puedan aceptar la
discapacidad, pudiendo asi empezar un trabajo con los padres para que el nifio logre
un desarrollo integral dentro de sus propias dificultades.

En el contexto de organizaciones preocupadas por la calidad de vida de estos
pacientes, Down Espafia es una asociacion a nivel nacional que aparece como una
necesidad para esas familias a las que se les comunica que van a tener un integrante
con Sindrome de Down. Esta, a su vez se divide en otras 88 asociaciones repartidas
por todas las Comunidades Auténomas, siendo la Unica organizacién de sindrome de
Down de @mbito nacional en Espafia. En la Comunidad Autbnoma de Canarias existen
dos asociaciones, una en la provincia de Las Palmas (Down Las Palmas) y otra en la

provincia de Santa Cruz de Tenerife (ATT21: Asociacién Tinerfefia de Trisémicos 21).

La Asociacion Tinerfefia de Trisémicos 21 (ATT21) fue fundada en 1993 gracias a un
grupo de padres y madres que querian la integracién completa de sus hijos e hijas en
la sociedad. Es una asociaciobn que realiza todo tipo de actividades para poder
englobar todas las etapas en el desarrollo evolutivo de las personas con Sindrome de
Down. ATT21 pretende la integracion social, escolar y laboral de las personas con esta
discapacidad, asi como promover actividades para ayudar a mejorar las condiciones

de vida de las personas con el Sindrome de Down.

3. MATERIAL Y METODOS.

3.1. ORGANIZACION DEL ESTUDIO.

El trabajo de investigacién radica en un estudio exhaustivo de las historias clinicas del
servicio de Neonatologia concernientes a la alteraciébn cromosémica conocida como
Sindrome de Down, comprendiendo desde el afio 2000 hasta el afio 2015, en el
Hospital Universitario de Canarias (HUC). Se trata de un estudio observacional,

descriptivo, transversal y retrospectivo.

La poblacion objeto de estudio se corresponde con los nacidos afectados con

Sindrome de Down, diagnosticados y seguidos en uno de los hospitales de referencia
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de la provincia tinerfefia, el Hospital Universitario de Canarias, valorandose también su

evolucion. El nUmero total de casos estudiados es de 30.

En la tabla 3 se describe los datos demogréficos de natalidad que han sido publicados
por el Instituto Canario de Estadistica (ISTAC). El total de recién nacidos en Tenerife
entre el afio 2000 y 2013 es de 111.006, por lo que en el periodo del afio 2000 al 2014
cabria esperar unos 118.000 nacimientos en la isla de Tenerife. Dado que se ha dado
una incidencia de 11,88 casos por 10.000 recién nacidos en el afio 2005 en la

Comunidad Canaria, cabria esperar mas de 100 casos en la isla de Tenerife.

Tabla 3: Numero de nacimientos divididos en hombres y mujeres en Tenerife entre los afios
2000-2013.

3.806 3.869 4.087 4.123 4.135 4.375 4.523
3.617 3.606 3.615 3.827 4.000 4.061 4.133

4.526 4.594 4.199 4.020 3.850 3.779 3.418
4.187 4.379 3.955 3.759 3637 3.673 3.253

Fuente: Instituto Canario de Estadistica (ISTAC) a partir del Instituto Nacional de Estadistica
(INE).

3.2. SELECCION DEL CENTRO Y PARTICIPANTES.

El estudio pretende averiguar la incidencia de Sindrome de Down en el Hospital
Universitario de Canarias (HUC) asi como las caracteristicas fundamentales y su

evolucion en el tiempo.

El Hospital Universitario de Canarias es un hospital de referencia de tercer nivel, que
depende del Servicio Canario de Salud. Este centro hospitalario publico, dependiente
de la Consejeria de Sanidad del Gobierno de Canarias esté situado en Tenerife y
consta de 761 camas instaladas y mas de 3.000 trabajadores. Da respuesta a las
necesidades sanitarias de nivel especializado a la poblacién del area norte de la isla y,
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como hospital de referencia, a la poblacién de La Palma de acuerdo a su cartera de

Servicios.

Es hospital de referencia para la especialidad de trasplante renal para la provincia de
Santa Cruz de Tenerife, unidad de reproduccion humana para todas las islas menos
para Gran Canaria, y centro de referencia regional para el trasplante renopancreatico,
hospitalizacion de trastornos alimenticios, la unidad médico quirdrgica de epilepsia
refractaria y la radiocirugia.

En este estudio analizamos el Sindrome de Down en los recién nacidos y su posterior
evolucién. En este sentido, el servicio de Neonatologia del Hospital Universitario de
Canarias esta dividido en varias secciones: unidad de nidos, unidad de intermedio y
prealtas, UCI neonatal y UCI pediatrica, para asi poder proporcionar unos mejores
cuidados tanto a los recién nacidos como a los nifilos de mayor edad, segun las
necesidades, las caracteristicas y sus propias patologias. Ademas, cabe destacar que
en el afio 2012 segun el “informe sobre la accesibilidad de madres y padres a las
unidades neonatales en los hospitales de las islas canarias y el cumplimiento de los
derechos de los bebés ingresados”, el HUC era el Unico hospital publico canario que
en su unidad de Neonatologia permitia la visita de padres 24 horas, la lactancia

materna a demanda y el cuidado canguro, sin ningun tipo de objecidn ni excepcion.

Los participantes de este estudio son los neonatos nacidos, diagnosticados o seguidos
gue presentan Sindrome de Down en el Hospital Universitario de Canarias entre los
afios 2000 y 2015. Todos los casos estudiados han nacido en la provincia de Santa
Cruz de Tenerife, a excepcion de uno, procedente de la provincia de Las Palmas. El

estudio se inicia con los niflos nacidos en el afio 2000 y finaliza el 29.12.2014.

3.3. PROTOCOLO DEL ESTUDIO.

Con objeto de realizar este estudio, el Hospital Universitario de Canarias ha requerido
un protocolo de proyecto de investigacién biomédica. Este proyecto incluia apartados
como planteamiento vy justificacion, objetivos y finalidad del estudio, metodologia del
estudio, plan de trabajo y aspectos éticos. Finalmente este protocolo fue aprobado por
el Comité Etico de Investigacion Clinica del Hospital Universitario de Canarias (Anexo
). En el estudio se ha contado con la colaboracion de profesionales sanitarios del

centro, una enfermera y un médico de la Unidad de Neonatologia del HUC.
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Tras una busqueda informética previa, la revision de las historias clinicas se ha
realizado mediante el acceso fisico directo de dichas historias desde el afio 2000 al
2015, para lo cual ha sido necesario acceder al archivo central del centro previa

autorizacion expresa.

En las historias clinicas especialmente se ha tenido en consideracion datos como
fecha de nacimiento, sexo, procedencia, antecedentes de la madre y familiares,
caracteristicas fisicas al nacer, método diagnéstico, patologias asociadas al nacer y

evolucion clinica.

4. RESULTADOS.

La poblacién estudiada en el Hospital Universitario de Canarias ha sido de un total de
30 casos de recién nacidos que padecen Sindrome de Down. La tabla 1 muestra los
principales hallazgos encontrados en cuanto a sexo, fecha de nacimiento,
procedencia, antecedentes familiares, antecedentes del embarazo y datos del

nacimiento.
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Tabla 1: Datos generales

Diaz Martin, Ainoa

FECHA DE

ANTECEDENTES | ANTECEDENTES
NAglg/IEI)E(gTO PROCEDENCIA FAMILIARES DEL EMBARAZO DATOS DEL NACIMIENTO
e Embarazos: 3
e Abortos: 1 e Edad gestacional: 39 sem. //
e Grupo AEG. RNT.
N . sanguineo: NO. | e Peso: 2920 Kg. //
fé,ogl,lyoooo Los Cristianos Edad matema: 35 | | Patologias e Apgarl: 6 // Apgars: 7
durante el e Perinatal inmediato: Sufrimiento
embarazo: fetal preparto grave, cardiopatia
amenaza de fetal severay CIR.
aborto
e Embarazos: 1 . ité%d Igﬁlhf,lfacional: 40 sem.
Edad materna: 29 | e Abortos: 0 . ) .
. Ant. Madre: no e Grupo e Peso: 2670 Kg // Talla: 49 cm //
2. NINO La Orotava refiere sanguineo- NO PC: 34 cm
16.06.2000 Ant. Eamiliares: « Patologias . Apgarl. 9_ 1 Apgar5_. 9
no refiere. durante el . Perlr_1atal |r_1medjato. gmbarazo
. tras inseminacion artificial, parto
embarazo: NO inducido.
e Embarazos: 1
e Abortos: 0
e Grupo
sanguineo: NO. | ¢ Edad gestacional: 35 sem.
Edad materna: 17 | « Patologias PEG.PRT.
3. NINO Ant. Madre: durante el e Peso: 1780 Kg // Talla: 40 cm //
20.06.2001 Puerto de la fumadora. embarazo: PC:31cm
Cruz Ant. Familiares: Derrames e Apgarl: 9// Apgar5: 10
abuela paterna vaginales a ¢ Perinatal inmediato: sin
melanoma principio del complicaciones.
embarazo,
placenta de
tamafio
pequefio.
e Embarazos: 1
Edad materna: 31 | ° Abortos: 0 o Edad gestacional: 38 sem. //
afios. * Grupo AEG.RNT.
4. NINO Ant. Madre: no . ISDzrt]gIL(J)miZZ. O+ e Peso: 3345 Kg // Talla: 52 cm //
11.02.2002 La Laguna refiere. 3 durantg ol PC: 33,5cm.
Ant. Familiares: b . e Apgarl: 9 // Apgar5: 9
abuelo paterno gm g:azo. e Perinatal inmediato: sin
EPOC. ondrlomas en incidencias.
primer
trimestre.
. e Embarazos: 5 e Edad gestacional: 38 sem. //
EF?:S materna: 39 | | Abortos: 1 AEG.RNT.
5. NINO San Juan de la Ant. Madre: 1Q. ¢ Grupo’ . y Pes'o: 2580 Kg /f Talla: 47 cm /f
01.07.2002 | Rambla Amigdalitis. sanguineo: B+ PC: 31 cm.
Ant. Familiares: e Patologias e Apgarl: 6 // Apgar5: 9
abuela DM. durante el e Perinatal inmediato: Bradicardia
embarazo: NO en expulsivo. Liquido meconial.
o Edad gestacional: 35 sem. AEG.
PRT.
e Peso: 2630 Kg
o e Talla: No hay datos.
c?é_ogl_g\loooz La Orotava No hay datos. No hay datos. e PC: No hay datos.
e Apgarl: No hay datos.
e Apgar5: No hay datos.
e Perinatal inmediato: No hay
datos.
. o Edad gestacional: 40 sem. //
Edad matema: 37 | | ig’ot;fg:zgs' ! PEG. RNT.
~ anos. . Grupo ' e Peso: 2300 Kg // Talla: 47 cm //
7. NINA El Rosario An_t. Madre: no sanguineo: O+ PC: 32,5cm.
30.03.2003 refiere. N e Apgarl: 9 // Apgar5: 9
Ant. Familiares: * dPatoIoglals « Perinatal inmediato: bradicardia.
no refiere. urante e Parto por cesarea por

embarazo: NO

presentacion podalica.
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Diaz Martin, Ainoa

Edad materna: 42

Embarazos: 8
Abortos: 0

iﬂ?sMadre' Grupo Edad gestacional: 37+6 sem. //
sindrome sanguineo: A+ AEG.RNT.
8. NINA _ Varicoso. Patologias Peso: 3630 Kg // Talla: 49,5 cm //
30.03.2003 El Rosario Ant. Familiares: durante el PC: 34 cm.
padre de la nifia _emba_lr_azo:_ Apgarl: 9_ 1 ApgarS: 9 _
(asma). Abuelos insuficiencia Pe_}rlnatal inmediato: una circular
maternos HTA y venosa en prieta al cuello.
DM 1. extremidades
inferiores.
Embarazos: 3
Eggg materna: 34 Abortos: 1 Edad gestacional: 37 sem. //
Ant. Madre: Grupo' AEG.RNT.
hepatitis (el padre sangum’eo: A+ Peso: 2130 Kg // Talla: 43,7 cm //
9. NINO £l Rosar del nifio también). Patologias PC: 30 cm. ,
21.08.2003 osario Ant. Familiares: durante el Apgarl: 9 /] Apgars: 9
abuelo paterno embarazo: Perinatal inmediato: Ceséarea por
conDM Il'y diabetes presentacion podalica y
abuela materna gestacional desaceleracién en el registro
con HTA. controlada con cardiotocogréfico.
dieta.
Eggg materna: 37 Embarazos: 2 Edad gestacional: 38 sem. //
Ant. Madre: no Abortos: 0 AEG.RNT.
10. NINO Santa Cruz de refiere. Grupo' Peso: 3530 Kg // Talla: 50 cm //
28.09.2003 Tenerife Ant. Familiares: sanguineo: 0- PC: 35 cm.
una hermana Patologias Apgarl: 9 // Apgar5: 9
fallecida de Ca de durante el Perinatal inmediato: sin
ovarios. embarazo: NO incidencias.
Edad gestacional: 37 sem. //
Embarazos: 1 AEG.RNT.
Edad materna: 29 Abortos: 0 ' Peso: 2960 Kg // Talla: 49 cm //
anos. Grupo ' PC: 34 cm.
11. NINA Santa Cruz de Ant. Madre._ sanguineo: A+ Apgarl: 9_ 1 ApgarS: 9
05.12.2003 Tenerife prolapso mitral Patologias Perinatal inmediato: Madre:
asintomatico. durante el Prolapso mitral. Doppler pre-
Ant. Familiares: u g eel patolégico. Férceps por no
no refiere. embarazo colaboracién materna.
oligoamnios - .
Saturaciones algo bajas en las
primeras dos horas.
Edad materna: 40 Embarazos: 3 Edad gestacional: 38 sem. //
afios. Abortos: 1 AEG. RNT.
< Ant. Madre: no Grupo Peso: 2300 Kg // Talla: 47 cm //
2132.'1’2\|.I£\10%3 _Sr:rl‘]ltee:if%ruz de refiere. y sanguineo: O+ PC: 31 cm.
Ant. Familiares: Patologias Apgarl: 2 // Apgar5: 7
Abuelos (DM, durante el Perinatal inmediato: Cesarea por
cardiopatia). embarazo: NO SOBF. Intubacién.
Edad gestacional: 37 sem. //
Embarazos: 3 AEG.RNT.
Edad materna: 40 Abortos: 0 Peso: 2640 Kg // Talla: 47 cm //
afios ' Grupo PC: 32,5cm.
13. NINO Santa Cruz de Ant. Madre: no sanguineo: Apgarl: 7 I/ Apgars: 9
12.11.2004 Tenerife refiere. Patologias Perinatal inmediato: dos
Ant. Familiares: durante el circulares laxas al cuello.
no refiere. embarazo: ITU Hallazgos ecogréficos
durante compatibles con sindrome de
embarazo. Down. No profilaxis antibiética
intraparto.
Edad materna: 19 .
afos igot;?ggzgs. 3 Edad gestacional: 40 sem. //
\ fetiere. Grupo Peso: 5200 Kg  Tala: 45 cm i
14. NINA . refiere. p eso: alla: 45 cm
17.01.2005 Santa Ursula Ant. Familiares: sanguineo: PC: 34 cm. ’
hermano DM, dPatoIoglals Apgarl: 9 // Apgar5: 9
padre y sobrino urante el Perinatal inmediato: férceps.
cardiopatias. embarazo: NO
Edad materna: 28 Embarazos: 2 Edad gestacional: 37+5 sem. //
afios. Abortos: 0 AEG.RNT.
15. NINA lcod de los Ant. Madre: no Grupo' Peso: 2800 Kg // Talla: 48 cm //
13.06.2006 Vinos refiere. 3 sanguineo: O+ PC: 30 cm.
Ant. Familiares: Patologias Apgarl: 9 // Apgar5: 9
abuelo DM Iy QX durante el Perinatal inmediato: liquido

cardiaca.

embarazo: NO

meconial anteparto
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Diaz Martin, Ainoa

e Embarazos: 4
e Abortos: 1
Edad materna: 41 | ¢ Grupo o Edad gestacional: 40+3 sem. //
afios. sanguineo: O+ AEG.RNT.
16. NIKO An_t. Madre: no ¢ Patologias e Peso: 2945 Kg // Talla: 50 cm //
29 02.2008 La Orotava refiere. 3 durante el PC: 34 cm.
Ant. Familiares: embarazo: ITU | e Apgarl: 10 // Apgar5: 10
Hermana: enel 3° e Perinatal inmediato: Buena
autismo. trimestre adaptacion cardiorrespiratoria.
(tratada).
Depresion.
e Embarazos: 3
Edad materna: 42 | ° Abortos: 0
afos. * Grupo' ;
A madre: sanglumeo; 0O- . ité%d Pg;ﬁ_tamonal: 34 sem. //
; i e Patologias - -
Eézi;tr?nAskla?’gia al durante el e Peso: 2770 Kg // Talla: 48 cm //
17. NINO niquel. Cerclaje embarazo: PC: 31 cm.
06.06.2008 Tacoronte cervical. Hiperémesis e Apgarl: 9// Apgar5: 9
A. familiares: Enf. gravidica, ‘ e Perinatal in(rjnediatot:) rotura
incompetencia prematura de membranas.
:)eartlzlmﬁlz:;eclj% cervical, rotura
préstata. Abuela prematura de
materna HTA. membranas.
No6dulos
tiroideos.
o Edad gestacional: 39 sem.
_ . AEG.RNT.
Egad materna: 25 | e Embara.zos. 2 « Peso: 2760 Kg.
18. NINO er:(tjsl.\/ladre' : g?ﬁ;tgs' 0 e Talla: 47 cm.
25.09.2008 Lanzarote Cesérea anterior sanguineo: A+ * PC: 33’_5 cm-
por CIR. « Patologias ° Apgarl: 8
Ant. Familiares: durante el * Apgars:9
no refiere. embarazo: NO . Perlnat'al inmediato: I|qU|go
meconial anteparto. Cesérea.
Precisa de ambu para remontar.
Edad materna: 21 | © Embarazos: 2
afios. * Abortos: 1 o Edad gestacional: 38 sem. //
Enf. Madre: *+ Grupo AEG.RNT.
Asma. Alergia al sanguineo: O+ e Peso: 2910 Kg // Talla: 46 cm //
19. NINO La Laguna polvo y al * dPatoIoglals PC: 33 cm.
06.08.2009 9 chocolate. urgnte e e Apgarl: 9 // Apgar5: 9
Ant. Familiares: eCm Cz;r;zo_. N e Perinatal inmediato: meconio
abuelo paterno ITaL? In Igesrls aguas posteriores. Se provoca el
HTA. Bisabuelos trim:stre parto por SPBF.
maternos: DM.
tratada.
e Embarazos: 2 o Edad gestacional: 41" sem. //
e Abortos: 0 AEG.RNT.
Erf]jgg materna: 42 e Grupo . ﬁgs%53;40 Kg. // Talla: 49 cm //
X . sanguineo: A+ : 35,5 cm.
N ’r?ir;])tér’zl;gs?érolemi * Patologias ° Apgarl: g. " ApgarS: 9
20. NINA Icod de Los a durante el ¢ Perinatal inmediato: EGB (-).
11.12.2009 Vinos A.nt. Familiares: er_nbarazo: Ingre_sa en nidos _donde se
HTA (padre de la Dlabet_es obJenva h|po>'<em|a’, precisando
nifia). Neoplasia gestacional. oxigenoterapia, asi como
(padre). Embarazo cardiopatia congénita con HTP.
no/poco Motivo por el que se traslada a la
controlado. UCIN.
e Embarazos: 3
e Abortos: 1 . .
Edad materna: 40 | ¢ Grupo * ig%g IgﬁlsTtamonal. 39 sem. /I
afos. sanguineo: A+ A )
21. NINA Tacoronte Ant. Madre: no  Patologias * ﬁ?‘;jﬁﬁf’ Kg i Talla: 52 cm /f
28.01.2010 ) refiere. durante el . A .arl' 9 /'/ Apgars: 9
Ant. Familiares: embarazo: ITU pgar®. 911 Apgary. =
HTA padre. anemia . _Perlnata_l inmediato: sin
y incidencias.
durante
embarazo.
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Diaz Martin, Ainoa

Edad materna: 31
afos.

Ant. Madre: no
refiere.

Ant. Familiares:

Embarazos: 1
Abortos: 1
Grupo
sanguineo: B+
Patologias
durante el
embarazo: ITU

Edad gestacional: 40™* sem. //
AEG.RNT.
Peso: 3415 Kg // Talla: 50 cm //

22. NINA La Laguna DM Il (padre), de repeticion, PC: 33,5cm.
05.01.2011 ' HTA (madre), Ca siendo las dos Apgarl: 9 // Apgar5: 9
de Gtero Gltimas en Perinatal inmediato: Profilaxis
(hermana). octubre y antibidtica intraparto completa (2
Abuelos materno noviembre con dosis de penicilina).
y paterno urocultivos (+)
fallecidos de IAM. para S.
agalactiae,
tratadas.
Edad materna: 34
afios. Embarazos: 2 Edad gestacional: 39" sem. //
Ant: maternos: no Abortos: 0 AEG.RNT.
23. NINO refiere. Grupo Peso: 3150 Kg // Talla: 50 cm //
08.01.2011 Los Realejos. Ant. Familiares: sanguineo: A+ PC: 33 cm.
Padre: HTA, Patologias Apgarl: 9 // Apgar5: 9
EPOC (tabaco); durante el Perinatal inmediato: buena
Hermano: embarazo: NO. adaptacion cardiorrespiratoria.
Neoplasia.
Edad materna: 40
irr:(tjsll\lladre' Edad gestacional: 38*® sem. //
" y . AEG.RNT.
Cultivo materno Embarazos: 6 } )
de estreptococo Abortos: 2 ﬁ(e:s_%23465 Kg /i Talla: 50 cm //
B agalactiae (-). Grupo A .arl'cgq/./ A 59
24. NINO lal Fumadora de 1-2 sanguineo: O+ pgart. o I/ Apgar e
03.05.2012 a Laguna cigarrillos al dia. . Perinatal inmediato: circular de
9 Patologias . A
Alergia a beta durante el cordon, antibiéticos en madre.
lactamicos. embarazo: NO Nace con escaso esfuerzo
Quistectomia por T respiratorio, que remonta a los- )
laparoscopia. pocos segundos tras estimulacién
Ant. Familiares: tactil.
cardiopatias.
Embarazos: 0
Abortos: 0
Er"?g: materna: 36 Sar::pSineO' B Edad gestacional: 38" sem. //
Ant. Madre: gl €0 AEG. RNT.
Fmador de 4 gjrtgn‘ig';s Peso: 2510 Kg // Talla: 46 cm //
25. NINO Puerto de la cigarros al dia. embarazo: ITU ZC' Bi_cgn/./A 5: 9
26.10.2012 Cruz. Ant. Familiares: en 1%y 3% pgar.: 9 17 Apgar ) .
Ca de colon. Sind. | - trimestre Aspiracen de secreciones.
Eeagggg (tio de ggtt%?;izgn orofarl'ngleas densas. Buena
materna). Penicilina bor adaptacion cardiorrespiratoria.
amniorrexis
intracesarea.
Edad gestacional: 33" sem. //
AEG.PRT.
Peso: 1590 Kg // Talla: 42 cm //
PC: 29 cm.
. Apgarl: 4 // Apgar5: 7 // Apgarl0:
Edad materna: 33 igﬁol?taggzgs. 2 9
afos. Grupo ' Perinatal inmediato: Ceséarea por
. Ant. Madre: no sanquineo: B+ SPBF anteparto. Nace sin
26. NINA Tegueste refiere. P tgl o esfuerzo respiratorio, hipoténica,
26.12.2012 : Ant. Familiares: q ato ?g'als con FC 80-100 Ipm. Precisa
HTA, DM. Padre: urgn €e . estimulo y VPPI con bolsa y
artrosis ?m f‘i‘ff'ﬂO-. mascarilla, remontando
reumatoide. pr;zgelﬁltzrr]ga rapidamente la FC > 100 Ipm,

pero sin recuperar esfuerzo
respiratorio eficaz tras 5 minutos
de VPPI, por lo que se conecta a
CPAP nasobucal en paritorio y se
traslada a la UCIN en incubadora.
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Diaz Martin, Ainoa

Edad materna: 37
afios.

Embarazos: 1

. Abortos: 0
Ant. Madre:
Linfoma Hodking Grupo . Edad gestacional: 37" sem. //
en 2007 sanguineo: A+ PEG.RNT.
(quimioterapia + Patologias Peso: 2230 Kg // Talla: 47 cm //
27. NINO Tegueste Autotransplante + durﬁnte eI_ PC: 32 cm.
25.01.2013 radioterapia empoarazo: Apgarl: 9 // Apgar5: 9
externa torax). d|abete_s | Perinatal inmediato: buena
Menopausia gestaciona adaptacion cardiorrespiratoria.
precoz cpntrolada con
Cribado EGB (). dieta;
Ant. Familiares: oligoamnios
no refiere. moderado.
Embarazos: 5 Edad gestacional: 39 sem. //
Abortos: 2 AEG.RNT.
Edad materna: 35 Grupo . Pes.o: 2570 Kg // Talla: 47 cm //
afioS. sanguineo: O+ PC: 29 cm.
. Ant. Madre: Patologias Apgarl: 6 // Apgar5: 9
28. NINA La Laguna Cultivo EGB (-) durante el Perinatal inmediato: antibiéticos a
12.06.2013 Ant Familiares: embarazo: la madre (intraparto). Nace con
DM; HTA, ' diabetgs FC > 100 Ipm con buen tono
oncolégicos. gestacional muscular pero sin esfuerzo
tratada con respiratorio, precisando VPPI
insulina en el durante 1 minuto, tras lo cual
tercer trimestre. presenta llanto vigoroso.
Edad materna: 33 Embarazos: 1 Edad gestacional: 41 sem. //
afios. Abortos: 0 AEG.RNT
29. NIRA Ant. Madre: No Grupo Peso: 3205 Kg // Talla: 51 cm //
27.09.2013 La Laguna refiere. sanguineo: PC: 33 cm.
Ant. Familiares: Patologias Apgarl: 9 // Apgar5: 9
DM abuelo durante el Perinatal inmediato: Cribado de
materno. embarazo: NO. EGB negativo. Sin incidencias.
Edad materna: 33
afios.
Ant. Madre: ; .
Alergia al niquel, Embarazos: 1 Edad gestacional: 37 sem. //
infertilidad Abortos: 0 AEG.RNT.
. patologia ' Gruno ’ Peso: 3065 Kg // Talla: 48 cm //
30. NINOG Tacoronte mamaria benigna sanpuineO' A+ PC: 33 cm.
29.12.2014 ) Cribado de EGB ' Patglo ias. Apgarl: 9 // Apgar5: 9
(). Gestacion durantg el Perinatal inmediato: circular de

conseguida por
FIV.
Ant. Familiares:

HTA, oncolégicos.

embarazo: NO

cordén, pero con buena
adaptacion cardiorrespiratoria.

Ant.= antecedentes; sem.= semanas; AEG= adecuado para la edad gestacional; PEG= pequefio para la edad
gestacional; RNT= recién nacido a término; PRT= recién nacido pretérmino; PC= perimetro craneal; Apgarl= test de
Apgar al minuto 1 de nacer; Apgar5= test de Apgar al minuto 5 de nacer; CIR= crecimiento intrauterino retardado;
EPOC= enfermedad pulmonar obstructiva cronica; 1Q= intervencién quirdrgica; DM= diabetes mellitus; HTA=
hipertensién arterial; Ca= cancer; ITU= infeccion del tracto urinario; QX= cirugia; SPBF= sospecha de pérdida del
bienestar fetal; HTP= hipertension pulmonar; UCIN= unidad de cuidados intensivos neonatales; IAM= infarto agudo de
miocardio; FC= frecuencia cardiaca; Ipm= latidos por minuto; VPPI= Ventilacién con presion positiva intermitente;
CPAP= presién positiva continua en la via aérea; EGB= Estreptococo Agalactiae tipo B; FIV= fecundacion in vitro.

Con respecto al sexo de los neonatos, 18 de ellos son nifios (60%) mientras que los 12

restantes son nifias (40%).

La procedencia de los nifios es sobre todo de la parte norte de la isla de Tenerife: La

Laguna (6 casos), La Orotava (3 casos), Tacoronte (3 casos), Tegueste (2 casos), lcod

de Los Vinos (2 casos), Puerto de la Cruz (2 casos), San Juan de la Rambla (1 caso),

Santa Ursula (1 caso) y Los Realejos (1 caso). En la capital, Santa Cruz de Tenerife,

se ha detectado cuatro casos, y en la zona sur de la isla, tres casos en el municipio de

29



Sindrome de Down: Estudio de 30 casos en el HUC. Diaz Martin, Ainoa

El Rosario y un caso en Los Cristianos. Por Ultimo, cabe destacar que uno de los

casos proviene de la provincia de Las Palmas, exactamente de Lanzarote.

Las edades maternas estdn comprendidas entre los 17 y los 43 afios, siendo la edad
media de 33,79, sin poder tener los datos de un caso (caso 6) que proviene de una
clinica privada, por lo que los datos hacen referencia a 29 casos. El 51,72% de las
mujeres tienen una edad igual o superior a los 35 afios. La edad gestacional minima
ha sido de 33" semanas (caso 26) mientras que la maxima ha sido de 41" semanas
(caso 20).

En referencia al término de peso y edad gestacional, un 80% de la poblacion estudiada
se trata de recién nacidos a término (RNT) y con un adecuado peso para la edad
gestacional (AEG). Como excepciones tenemos el caso 3 (35 semanas), el caso 6 (35
semanas), el caso 17 (34 semanas) y el caso 26 (33" semanas), los cuales son recién
nacidos préterminos; de ellos, solamente el caso 3 es un recién nacido pequefio para
la edad gestacional (PEG), el resto son AEG. Los casos 7 y 27 son RNT pero a su vez
son PEG.

Con respecto a los antecedentes maternos, existen varios casos en los que no refieren
ningun tipo de patologia o conducta de riesgo (casos 1, 2, 4, 7, 10, 12, 13, 14, 15, 16,
21, 22, 23, 26, 28, 29); por otro lado, el caso 6, por procedencia de una clinica privada
no se ha podido conocer estos datos. Los casos 3, 24 y 25 son fumadoras; la madre
del caso 24 presenta una alergia a los beta-lactamicos y se le realiz6 una quistectomia
por laparoscopia. Existen dos madres que poseen alergia al niquel (casos 17 y 30); la
primera, ademas, presenta hipertension ocular y cerclaje cervical, mientras que la
segunda ha tenido una patologia mamaria benigna, diagnosticada de infertilidad y con
tratamiento por fecundacién invitro. Por otro lado en cuanto a otras patologias o
antecedentes maternos, podriamos citar: intervencion de amigdalitis (caso 5),
sindrome varicoso (caso 8), hepatitis (caso 9, ambos coényuges), prolapso mitral
asintomatico (caso 11), hijo anterior por cesérea debido a un crecimiento intrauterino
retardado (caso 18), asma Yy alergia al chocolate y al polvo (caso 19),
hipercolesterolemia (caso 20), y por ultimo, una menopausia precoz y la realizacién de

un autotrasplante y tratamiento radioterapico debido a un Linfoma Hodgkin (caso 27).

En cuanto a los antecedentes familiares, en ocho casos (casos 1, 2, 7, 11, 13, 18, 27)
no se refiere ningun tipo de patologia o dato relevante respecto a la familia. Las

patologias que aparecen con mayor frecuencia en las familias son la diabetes mellitus
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(casos 5, 8, 9, 12, 14, 15, 19, 22, 26, 28, 29) y la hipertensién arterial (casos 8, 9 17,
19, 20, 21, 22, 23, 26, 28, 30). Las patologias cardiacas (casos 12, 14, 15, 22, 24) y
oncolégicas (casos 3, 17, 20, 22, 23, 25, 28, 30) también aparecen como datos
importantes. Asi mismo, también se describen antecedentes familiares de enfermedad
pulmonar obstructiva cronica (casos 4 y 23), de asma (caso 8), de autismo (caso 16),
de enfermedad renal (caso 17) y de artrosis reumatoide (caso 26). De manera
significativa, un solo caso (caso 25) presenta un familiar con Sindrome de Down,

concretamente tio de la abuela materna.

Del mismo modo, haciendo referencia a las patologias cursadas durante el embarazo,
se puede observar que los casos 2, 5, 7, 10, 12, 14, 15, 18, 23, 24, 29 y 30 no han
presentado ningun tipo de enfermedad durante el periodo de gestacion. La presencia
de wuna disminucién del liqguido amniético, también llamado oligopamnios u
oligohidramnios la han presentado las madres del caso 11 y 27. Existen cuatro casos
de madres que han padecido diabetes gestacional (casos 9, 20, 27 y 28) y seis casos
en los que ha habido una infeccion del tracto urinario (ITU) (casos 13, 16, 19, 21, 22y
25). Ademas, también se ha referido depresion (caso 16), candidiasis (caso 19),
anemia (caso 21) y una amniorrexis intracesarea (caso 25). El caso nimero 20 ha
tenido un embarazo poco controlado ya que ha empezado a realizarse las revisiones a
partir de la semana 26. También aparece una amenaza de aborto en el caso 1, una
insuficiencia venosa de las extremidades inferiores en el caso 8. Cabe destacar los
derrames vaginales y la placenta de pequefio tamafio del caso 3, la hiperémesis
gravidica del caso 17, la insuficiencia placentaria del caso 26 y los condilomas del

caso 4.

Con respecto al test de Apgar, cabe destacar que el 89,65% de los casos han tenido
unos resultados excelentes (puntuaciones entre 7-10). El 10,34% ha obtenido
resultados menos favorables. El caso 5 y el 28, tuvieron un Apgarl: 6, remontando a 9
a los cinco minutos. El caso 1 obtuvo un Apgarl: 6, remontando un poco a los cinco
minutos (Apgar5: 7), pero fallece més adelante. El caso 26 pas6 de un Apgarl: 4 a un
Apgarb: 7; por ultimo, el caso 12 tuvo un Apgarl: 2 y un Apgar5: 7, falleciendo

posteriormente.

Durante el perinatal inmediato se pueden observar diferentes aspectos que han
sucedido, tales como: realizacion de cesareas (casos 7, 9, 12, 18, 25y 26), vueltas de
corddn umbilical (casos 8, 13, 24, 30), bradicardia fetal (casos 5y 7) y liquido meconial

(casos 5, 15, 18 y 19). En el resto de casos han aparecido: sufrimiento fetal preparto
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grave, cardiopatia fetal severa y crecimiento intrauterino retardado (caso 1), parto
inducido (casos 2 y 19), férceps (casos 11 y 14), rotura prematura de membranas
(caso 17), hipoxemia y cardiopatia con hipertensién pulmonar (caso 20) y escaso
esfuerzo respiratorio (casos 26 y 28).

La tabla 2 ofrece los datos recogidos respecto a las patologias asociadas en el

nacimiento, las caracteristicas al nacer y la evolucion de los recién nacidos en el

tiempo.
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Tabla 2: Datos de diagndstico, patologias, caracteristicas y evolucion.

FECHA DE PATOLOGIAS
NACIMIENTO | DIAGNOSTICO | ASOCIADAS AL CARACTERISTICAS EVOLUCION
Y SEXO NACIMIENTO
Fenotipo Down, cianosis
y frialdad con mala

Sindrome Down perfusién, edemas,

(Trisomia 21). respiracion laboriosa con

Hidrops fetal no crepitantes pulmonares

inmune. bilaterales, bradicardia
1. NINO. Postnatal Hipoplasia con soplo y pulsos EXITUS a los pocos minutos de
16.06.2000 ’ corazén femorales débiles, nacer.

izquierdo. distensiéon abdominal

Insuficiencia con gran hepatomegalia,

cardiaca hipoactividad, hipotonia

neonatal e hiporreflexia

significativas. Llanto
ausente.

Sindrome Down Canal AV (corregido con cirugia
> NINO. (Trisoml’a 21) Fenotipo Sindrome de a Ios_G meses) con ductus
16.06.2000 Postnatal. Sepsis precoz Down. ar~ter|oso permea_ble. Alos 9

por Estafilococo afos se diagnostica HTP.

Epidermidis. EXITUS a los 11 afios.

Diagnosticada al nacer de
Fenotipo Down. Distrés Canal AV (inician tratamiento).
- . e CIV y CIA cerrada con cirugia.
. respiratorio con tiraje -
Sindrome Down - HTP. Ingresos posteriores por
: p inter y subcostal, L f - L
3. NINO. Postnatal. (Trlsqmla ZEI.) taquipnea, soplo distrés respiratorio, bror]qwolltls,
20.06.2001 47, XY, +21 Seps'f.sl tardia sistolico, taquicardia, gasg%eme”.",s* neumoniay
(Es_ta flococo mal color, higado de 1.5 es ' ratacion. -
Epidermidis) cm, pulsos débiles 2010: estenosis subadrtica
hi o ; ’ membranosa leve, insuficiencia
ipotonia axial, . g
o aortica grado Il y fistula entre el
subictericia. 2. .
seno aortico y ventriculo
derecho.
Hendidura palpebral,
macroglosia, protrusion
lingual. Manos cortas y
anchas. Primer dedo de | Soplo. Canal AV. (05/02): Canal
ambos pies separados. AV izq. con CIV posterior
Cefalohematoma | Tono ligeramente restrictiva. FOP amplio.
4. NINO Postnatal. Sindrome Down disminuido. Regular Insuficiencia AV izq. leve-
11.02.2002 47 XY, +21 (Trisomia 21) estado general. moderada.
Decaido, escasa Posterior ingreso por
respuesta a estimulos. bronquiolitis y rinofaringitis.
Pliegue cutaneo EXITUS (2003) por PCR.
positivo.
Cefalohematoma
parietal bilateral.
Braquicefalia, ojos
oblicuos con abertura
palpebral dirigida hacia
afuera. Nariz pequefa
con raiz nasal
deprimida. Boca
pequefia con protrusion
B Amniocentesis Apnea primaria lingual. Orejas
5. NINO (29 trimestre) Sindrome Down pequefias. Separacion Distrés respiratorio. Controles
01.07.2002 ' (Trisomia 21) entre 1°y 2° dedo del rutinarios.

47, XY, +21

pie. Pliegue palmar
derecho prominente.
Petequias aisladas en
espalda y regién glitea.
Térax en campana con
abdomen prominente e
hipotonia de musculos
abdominales.
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Conjuntivitis
Deshidratacion
Infeccién urinaria

Al Ingreso: Fenotipo
Down. Ictericia franca de
piel y mucosas.

CIA por aneurisma de fosa oval
y HTP severa. Insuficiencia
pulmonar moderada.
(20.07.03): Dificultad

6. NINO No hay Sindrome Down Fontanela deprimida respiratoria, tragueobronquitis
05.03.2002 informacion. (Trisomia 21) Si del oli p ’ pd HTP’ | d fici 1
Sepsis igno del pliegue ++. aguda, . Insuficiencia
clinica/analitica Hipotonia y mucosas cardiaca.
p secas. (30.07.03): EXITUS por
tardia . - .
empeoramiento respiratorio.
'ggg%'ﬁgsms'a DAP con FOP.
| Jur Ingreso (01.10.04): leucemia
ctericia d itica. S
< idiopética . aguda monocitica. Se
7. NINA Postnatal. . Fenotipo Down. comienza tto quimioterapico
Sindrome Down - P . S
30.03.2003 . P Hipotonia, hiporreflexia. con complicaciones
(Trisomia 21) ;
L posteriores. Empeora su
Onfalitis / d . -
ranuloma estado respiratorio y
granu hemodinamico > EXITUS.
umbilical
Dificultad respiratoria al nacer.
Radiologia (09.02.04):
parénquimas pulmonares con
engrosamiento intersticial
bilateral y difuso. Discreta
hipertrofia de adenoides.
(2005): rinitis alérgica y asma
episddica. Ingreso (03.04.05):
Hipoglucemia neumonia Cirugia (11.04.06):
Conjuntivitis adenoidectomia.
. Ictericia idiopatica | Fenotipo Down: TC Toérax (20.10.09):
8. NINA Postnatal. Sindrome Down macroglosia, hendiduras | parénquima pulmonar
30.03.2003 47, XX, +21 (Trisomia 21) palpebrales, cuello corto | pobremente ventilado. Lesion
Onfalitis / y ancho. nodular en l6bulo superior
granuloma derecho. Atelectasia laminar
umbilical basal izg. en mediastino se
observa glandula timica en
espacio prevascular. 2012:
apnea obstructiva del suefio,
dos bronquiolitis y una
bronconeumonia. Cirugia
(16.09.13): estrabismo bilateral.
Rehabilitacion (27.11.14):
Escoliosis idiopatica progresiva.
HTP y CIV (cerrado
espontaneamente). DAP
(tratado: cierre percutaneo
Isoinmunizacion 2008). Posible ICC por la CIV
RH Al inareso: reqular (tratado). Ingresos posteriores
Anemia del 9 - reg por: hipoplasia del conducto
prematuro estado general, lacrimonasal, insuficiencia
Candidiasis hipotGnico e hlpoactwo y respiratoria aguda secundaria a
< sistémica NO muy reactivo. bronquiolitis, infeccién
9. NINO Postnatal. Sindrome Down Hendiduras palpebrales, respiratoria ’Cardiolo ia
21.08.2003 47, XY, +21. raiz nasal plana, pliegue P : 9

(Trisomia 21)
Hipertension
pulmonar
persistente
neonatal (PCF)

palmar Gnico y
horizontal, boca
pequefia con labios
gruesos.

(27.01.10): insuficiencia
tricispide moderada, VD
hipertréfico, HTP severa.
(20.07.11): HTP severa. VD
dilatado. CIV perimembranosa
pequefia. (17.01.12): CIV. HTP
severa. (12.09.12): sincope por
HTP. Otorrino: hipoacusia
neurosensorial bilateral.
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Ictericia idiopatica

Fenotipo Down: orejas
de implantaciéon baja,

Al nacer HTP, con buena
evolucién. Varios ingresos:
catarro de vias altas e impétigo
en paciente inmudeprimido,
diagnéstico de leucemia
linfoblastica aguda, colelitiasis.
Cédlico biliar; pancitopenia;

10. NINO Postnatal. Sindrome Down cuello corto, pulgar | infeccién, polineuropatia.
28.09.2003 (Trisomia 21) corto. Soplo sistdlico | Cardiologia (08.10.03): CIA tipo
suave en mesocardio. OS con aneurisma fosa oval.
(04.02.04): CIA OS pequefia
versus FO distendido. No hay
repercusion hemodinamica.
(16.07.07): FOP. Hallazgos
normales. Oftalmologia (2004):
hipermetropia y astigmatismo.
CIA con repercusién moderada.
CIV posterior con flujo
bidireccional. HTP. Defecto
septal atrial tipo fosa oval.
Pliegue simio hipoplano Defecto septal ventricular
. 5° metacarpiano. Ligera | perimembranoso restrictivo
11. NINA Postnatal. (S_r'zgg%r?ae EBWH hipotonia. Orejas baja Defecto septal tipo canal
05.12.2003 implantacion. Hendidura | tapizado por tejido fibroso.
palpebral mongdlica. Ingreso para cateterismo y se
decide cirugia (Las Palmas).
Endocarditis post cirugia (15
dias ingreso). Ingreso
(27.03.05): bacteriemia.
Otorrino: hipoacusia bilateral.
Fenotipo sindrome
Estenosis arteria Down: clinodactilia,
pulmonar macroglosia, hendiduras
Postnatal. Hipertension palpebrales
12. NINA Qiagnfjstico pulm_onar mongollpidgs. Qialnfo§is Deterioro progresivo > EXITUS
23.12.2003 intrautero persistente generalizada, piel Iria, alas 7 horas de vida.
ecografico de neonatal (PCF) respiracion regular con
cardiopatia. Sindrome Down ventilacién mecénica,
(Trisomia 21) soplo cardiaco sistélico,
hipoactiva, hipotonia
franca.
Cardiologia (2006): CIA
< Sindrome Down . . multiperforada con aneurisma.
1123 1’;‘%00 4 inf(’)\lrcr)ngi?/én. (Trisomia 21) Eim'po Sindrome de Ecocardio (2010): _Hallazgos
normales. Valoraciones
posteriores.
Ictericia idiopatica
| pusaeoso | Canal AV compietc, GV o
. Amniocentesis. Hinertension Fenotipo Down. Soplo restrictiva, DAP grande (cierre
14. NINA Cardiopatia dx ‘IJ sistélico. Pies varos y por cateterismo), HTP severa.
17.01.2005 durante puimonar extremidades cortas. Ingreso por ITU severa.
gestacion. persistente Caput sucedaneum. (11.03): ingreso de mas de 8
neonatal (PCF) ; . )
Sindrome Down meses por miastenia gravis
(Trisomia 21)
DAP. Posible Sindrome
mieloproliferativo pero sin
. tratamiento. Ingresos a los 5
E:rcstil;fe?];teenoso Epicantus, hendiduras meses por bronquiolitis (con IR
Ictericia idiopética pe_llpebrales obllc_ua}s, secu_ndana a ella) y soplo
15. NINA Postnatal. Leucemia thtg;ude p?ImIar simiesco, | cardiaco por ductus,y aEIOZO707
13.06.2006 congénita axitud articular, meses por neumonia. En

Sindrome Down
(Trisomia 21)

macroglosia, cuello
corto, pliegue nucal,
microcefalia.

por: neumonia, broncoespasmo
secundario e insuficiencia
respiratoria aguda secundaria.
Oftalmologia: astigmatismo
Ecocardio-cardiologia
(03.06.09): normal para la edad.
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Amniocentesis

Fenotipo Down.
Hipoactividad e

DAP con flujo sisto-diastélico no
restrictivo, CIA sipo OS
pequeria, sin datos de
repercusion.

Ingresos por: broncoespasmo,

16. NINO ch;;rr?aatgl Sindrome Down hipotonia. Auscultacion infeccién respiratoria aguda,
22.02.2008 a7 XY+2i (Trisomia 21) cardiaca: Bradicardia laringotraqueobronquitis +
' ' con frecuencia cardiaca: | hipoxemia, escaldadura
95-110 Ipm. estafilocdcica.
(2009): Minimo DAP, no se
aprecian defectos de septacion.
(2011): hallazgos normales.
Ei”(())tri?;((jir; Deformidades congénitas en
HiF')o madre ambos pies (corregido).
y Ecocardio (02.07.08):
Postnatal. estreptqcoco . normalidad. Hipoacusia
4n XY, +21 Agalactla(_a Fenotipo Down neurosensorial-coclear-bilateral.
desconocido (hendidura palpebral, 17.04.12: hipotiroidismo. En la
17. NIRO _Ecografia: | Infeccion posible | protusion lingual, | g o revision (06.04.15),
sindactilia, pie | rotura prematura pliegue simiesco, amplio P
06.06.2008 - ) .90 valores dentro de los limites
equino-varo. Prematuro espacio entre 1°-2° dedo normales
Maduraciéon moderado (32-36 | de los pies). Ingreso ei 01.09.09 para
pulmonar. ;)rematuro con miringotomia bilateral por otitis
es0 >2500 seromucosa con colocacion de
gindrome Dgwn drenajes transtimpéanicos.
(Trisomia 21) Oftalmologia: hipermetropia.
Ingreso: Ictericia
Comunicacion cutdneo- mucosa,
interventricular Fenotipo Down con CIV subadrtica, HTP moderada,
No ha Hipertension pliegue palpebral FOP, DAP de pequefio tamafio
- . ay p mongoloide, pabellones (cierre espontaneo).
18. NINO informacion, ya | pulmonar icul d ha d
25.09.2008 que la H?2 secundaria auncuares de Ingreso por sospecha de
Clinica de la Sepsis tardia por implantacién baja, enterocolitis necrotizante > se
madre esta en est’z)aﬁlococo P clinodactilia. Hipotonia. diagnostica obstruccion
Lanzarote Epidermidis Auscultacion: soplo. intestinal en Gltima porcién de
47, XY, +21 Sindrome Down Lesion necrética en d_uodgno que se corrige con
. . dorso de la mano cirugia.
(Trisomia 21) e
izquierda, y ulcerada en
pie.
CIV descompensada y sinusitis
aguda (tratamiento). Ecocardio
) . (23.10.09): CIV
Poliglobulia / ) . . perimembranosa amplia, con
policitemia Facies peculiar con ojos repercusion moderada. CIA tino
B Enfermedad mongoloides, pliegue Og pequefio ' P
19. NINO Postnatal. hemolitica por nucal y cuello corto. No | o0 Cocor- bronquiolitis e
06.08.2009 isoinmunizacion otros hallazgos tipicos . oo ) }
Sindrome Down marcados insuficiencia respiratoria.
. . ' Ecocardio (07.12.11): CIV
(Trisomia 21) perimembranosa restrictiva, sin
repercusion. Cardiologia 2013 y
marzo de 2015: igual.
Oftalmologia: hipermetropia.
Oxigenoterapia durante 30 dias.
Hipercapnia. Dificultad
respiratorio por ICC.
P°S,t\|“:“a" CIA, CIV amplia, DAP e HTP.
. . 2010 cateterismo: defecto
amr;ocl:e:tseesls, septal ventricular de septo liso
yaq posterior, morfologia ventricular
empieza a . i h .
20. NINA controlar el Sindrome Down izquierda tipo canal, CIA tipo
1 '12 2009 embarazo a (Trisomia 21) Fenotipo Down. OS restrictiva, HTP moderada-
T artir de la severa, con reactividad.
spt)amana 26 16.06.10: intervencién
ECO selecti\}a quirdrgica para cierre de CIV,
alas 31 CIA y DAP. Postoperatorio
semanas. complicado por crisis de HTP e

infeccidn urinaria que precisa
tratamiento. Correccion
completa. Oftalmologia: miopia.
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Hipertension
pulmonar
secundaria
Poliglobulia /
policitemia
Ductus arterioso
persistente
Foramen oval

Fenotipo Down.

HTP con DAP y poliglobulia

21. NINA Postnatal. E?;Ei:?{;?a Saturacion de oxigeno: (ingreso - evolucion favorable).
28.01.2010 sinusal 88-90%. Sin otros 2010: adenoidectomia y
. . hallazgos de interés. miringotomia.
Hipoglucemia
Ictericia
secundaria
(hematomas,
infeccién, etc.)
Conjuntivitis
Sindrome Down
(Trisomia 21)
Acrocianosis. Caput.
Hipoactividad e
hipotonia, respuesta a
estimulos lenta. Rasgos
mongoloides con Epifora sostenida y estrabismo.
pabellones auriculares y | Nistagmo. Adenoidectomia. En
. conductos auditivos de 2012: corazén normal y se
22. NINA Sindrome Down implantacion baja, nariz ingresa para intervencion de
Postnatal. . . - -
05.01.2011 (Trisomia 21) aguilefia, protusién colesteatoma.

47, XX+21 . o . .
lingual frecuente- 2015: miringotomia de oido
intermitente sin derecho + colocacion de
macroglosia, boca drenaje tipo T.
pequefia, pliegue
simiano. Oposicion de
primer dedo en ambos
pies.
anotlpo compatlblg €ON 1 Al nacer: CIA tipo OS minima'y

< Sindrome de Down: DAP. Ambos sin repercusién. 22
23. NINO Amniocentesis . hendidura palpebral L -  reperct :
Sindrome Down ) . . visita cardi6logo: corazén
08.01.2011 en semana 24. . . hacia arriba y hacia
(Trisomia 21) afuera, boca y orejas normal.
hipotonia. y
Al nacer: defecto del septo
Sindrome Down Fenotipo Down: base atrloventrlcu~lar tranS|c_|o_naI.
. p - . DAP pequeio. En revisiones
B (Trisomia 21) nariz ancha, orejas de osteriores: canal AV completo
24. NINO Amniocentesis. | Comunicacion implantacién baja, P ) ; p
. ) . con cierre del componente
03.05.2012 Interauricular tipo | pliegue nucal, paladar . .
; . - B ventricular de forma espontanea
Ostium Primum ojival, mano simioide. mediante aneurisma del septo
Caput parietal derecho. de entrada: CIV pequefia
residual, restrictiva. CIA OP.
Ingresos por: bronquitis aguda
. moderada por VRS, dificultad
Sindrome Down . . feri deb
(Trisomia 21) Pabellones auriculares ggsglf atoria (tos ecrilnla) yde ut
Ictericia de implantacion baja, labetico, apnea del sueno no
- T - S especificada, bronquitis aguda y
25. NINO Postnatal. idiopatica pliegue palpebral dnico RN
. . . . descompensacion diabética.
26.10.2012 Trombopenia bilateral, nariz en silla de U
’ FOP, CIA OP pequefia sin
montar, epicantus y o -
) . repercusion. Seguimiento e
clinodactilia. A A
indicacion para cirugia
(dependiendo de la clinica) con
una edad aprox. de 4-5 afios.
Al nacer: distrés respiratorio
Signos externos de (CPAP, posteriormente: BiPAP)
dificultad respiratoria Se retira a las 24 horas.
con un test de Silverman | Trombopenia (transfusiones y
de 1 a expensas de tratamiento) > origen
26.NRA | Posma. | SicromeDoun | IS subcoss. o | mlfecory (renatidad
26.12.2012 (Trisomia 21) p p | P '

Hendiduras palpebrales
con discreta inclinacion
oblicua hacia arriba y
hacia afuera.

doppler adiastolico). En 2013
recuento plaquetario DLN.
Cardiologia (2013): corazén
estructuralmente normal.
Ingresos por: pielonefritis
aguda, ITU.
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Hipotonia generalizada,
Fontanela anterior
Sindrome Down amplia con cierta
(Trisomia 21) diastasis de sutura CIV perimembranosa pequefia-
Poliglobulia / sagital, hendiduras P peq
< S ) moderada e HTP persistente.
27. NINO Postnatal. policitemia palpebrales oblicuas, . .
L ] . : Controles posteriores: CIA, CIV
25.01.2013 47, XY,+21. Ictericia epicantus, nariz en silla . R
S . e HTP - intervencion sin
idiopética de montar, orejas N f
. o i incidencias. Controles anuales.
Trombopenia pequefias, protusion
Conjuntivitis lingual y diastasis entre
1°-2° dedo de ambos
pies.
Estenosis hipertréfica de piloro
(ingreso).
’ . 2015: CIA OS cribiforme; CIA
. Fenotipo Down. Ligera . -
. Cromosomopatia alidez cutanea OP. Ausencia de repercusion
28. NINA Postnatal. Estenosis (p)rofarin eli erf;lmente hemodinamica.
12.06.2013 hipertréfica de rofaringe fige P 2013: colostomia derecha por
p hiperémica. Hipotonia. ; : :
piloro atresia de intestino grueso y
anorectal. 2015: intervenida de
atresia de intestino grueso y
anorectal con buena evolucion.
2014 y 2015: CIV+DAP+FOP
Sindrome Down Fenotipo Down: Ojos con cierre espontaneo.
< : . con oblicuidad Diagnosticada de Sindrome de
29. NINA (Trisomia 21) . . Lo
Postnatal. Y mongoloide, raiz nasal West (febrero 2014): varios
27.09.2013 Comunicacion ) L h S
. . ancha, pliegue simiesco. | ingresos por episodio
interventricular ] o o .
Hipotonia axial. espasmadicos. Tratamiento. A
dia de hoy: estable.
Fenotipo peculiar: cara
redondeada, epicantus,
nariz aplanada, orejas
B pequefias y de
30. NINO Postnatal. Sindrome Down implantacion baja, boca
29.12.2014 (Trisomia 21) pequefia con
macroglosia, retrognatia. | Revisiones.
Disminuci6n del tono
muscular generalizado y
movilidad simétrica.

Canal AV= canal auriculo-ventricular; CIV= comunicacion interventricular; CIA= comunicacién interauricular; PCR=
parada cardiorrespiratoria; HTP= hipertension pulmonar; FOP= foramen oval permeable; DAP= ductus arterioso
persistente; TC= tomografia computarizada; ICC= insuficiencia cardiaca congestiva; VD= ventriculo derecho; OS=
ostium secundum; FO= foramen oval; ITU= infeccion del tracto urinario; IR= insuficiencia respiratoria; OP= ostium
primum; CPAP= presién positiva continua en la via aérea; BiPAP= sistema de bipresion positiva.

En cuanto al diagnoéstico, cabe sefialar que existen muchos casos, concretamente el
85,19%, que ha sido de forma postnatal mediante el cariotipo, ya que o0 bien no
cumplian ningun criterio 0 no se estimé oportuno realizar las pruebas de confirmacion
(casos 1, 2, 3,4,7,8,9, 10, 11, 12, 15, 16, 17, 19, 20, 21, 22, 25, 26, 27, 28, 29, 30),
aspecto que llama mucho la atencién. En el 14,81% de los casos, el diagndstico es a
través de una prueba de confirmacion, concretamente la amniocentesis. Los casos 5,
23 y 24 en el segundo trimestre de embarazo; en el caso 14, ademas, se le
diagnostica al feto una cardiopatia. El caso 16 es muy llamativo, ya que ante un
screening dudoso, si se le realiza una amniocentesis pero el resultado de la misma es
normal, por lo que la confirmacion del diagnéstico es de forma postnatal a través del
cariotipo. Los casos 6, 13 y 18 no presentan informacion en este sentido, por lo que

los tantos por cientos son basados en 27 casos.
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Haciendo referencia a las patologias asociadas en el nacimiento, cabe destacar que
existen varios casos en los que han aparecido patologias cardiacas (casos 1, 14, 15,
18, 21, 24 y 29), patologias respiratorias (casos 5, 9, 12, 14, 18 y 21), infecciones
(casos 2, 3, 6, 7, 8,9, 17 y 18), ictericia (casos 7, 8, 10, 15, 21, 25 y 27), alteraciones
de la sangre (casos 9, 15, 19, 21, 25 y 27), alteraciones de la glucemia (casos 7, 8 y
21) y un caso de alteraciones gastrointestinales (caso 28).

En cuanto a las caracteristicas al nacer, las mas significativas en casi todos los casos
han sido las hendiduras palpebrales, la macroglosia, la protusion lingual, la hipotonia,
las orejas, la nariz, las manos y los pies pequefios, la braquicefalia, el pliegue palmar

Unico y la clinodactilia.

Con respecto a la evolucién clinica de los pacientes, destaca sobre todo los seis casos
en los que se han producido éxitus, dos de ellos en el mismo dia de nacimiento (casos
1y 12), uno por una parada cardiorrespiratoria (caso 4) y el resto por complicaciones

de sus patologias de base (casos 2,6y 7).

Las cardiopatias han aparecido en un 73,33% de los casos en algun momento de las
vidas de los pacientes. Las que aparecen en mayor medida son la comunicacién
interauricular (casos 3, 6, 10, 11, 13, 16, 19, 20, 23, 24, 25, 27, 28), el ductus arterioso
persistente (casos 2, 7, 9, 14, 15, 16, 18, 20, 21, 23, 24, 29), la comunicacion
interventricular (casos 3, 4, 9, 11, 14, 18, 19, 20, 24, 27, 29) y el canal
auriculoventricular (casos 2, 3, 4, 14, 24). De todos estos casos, hay algunos en los
gue se ha recurrido a la cirugia para su cierre (casos 3, 9, 11, 14, 20 y 27); otros han
evolucionado de tal manera, que en posteriores consultas cardiologicas, los hallazgos
son normales (casos 10, 13, 15, 16 y 23); y otros han cerrado de manera espontanea
(casos 9, 18, 24y 29).

Las patologias respiratorias con necesidad de algun tipo de ingreso se han presentado
en un 63,33% del total de pacientes (casos 2, 3, 4,5, 6, 7, 8, 9, 10, 14, 15, 16, 18, 19,
20, 21, 25, 26 y 27). Dentro de éstas, cabe destacar la hipertension pulmonar (casos 2,
3, 6,9, 10, 14, 18, 20, 21y 27) y la bronquiolitis (casos 3, 4, 8, 9, 15y 19).

También existen otras enfermedades manifestadas a lo largo de los afios tales como
como alteraciones visuales (casos 8, 10, 15, 17, 19, 20 y 22), alteraciones de la sangre
(casos 7, 10, 21 y 26: los dos ultimos, con evolucién favorable), alteraciones auditivas

(casos 9, 11 y 23) y alteraciones gastrointestinales (casos 18 y 28, los cuales se
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corrigen con cirugia; se advierte una estenosis pilérica en uno de ellos). Ademas, se
ha realizado adenoidectomias (casos 8, 21 y 22) y miringotomia (casos 17, 21y 22). Y
por ultimo, cabe destacar la patologia que aparece en el caso 14, una miastenia gravis
que es una enfermedad autoinmune; y el sindrome de West, una encefalopatia
epiléptica, que se presenta en el caso 29, ambos con grandes periodos de tiempo de
ingreso hospitalario.

5. DISCUSION.

El Sindrome de Down es una alteracidbn cromosémica que aparece en un 60% del total
de cromosomopatias, por lo que se puede afirmar que es la mas frecuente en este
sentido. Todas las publicaciones®* avalan que la incidencia depende mucho de la edad
materna, ya que una aumenta conforme se incrementa la otra, pero los datos son
dispares entre ellas, asi 1:800 (30-34 afios), 1:270 (35-39 afios), 1:100 (40-44 afos),
1:50 (mayores de 45 afios); mientras que otras lo redondean en una incidencia de
1:600-700 concepciones en el mundo. En este estudio se constata que en mas de la
mitad de los casos la edad materna era igual o superior a 35 afios. Segun los ultimos
datos en cuanto a la prevalencia del Sindrome de Down en Canarias®, se dan cifras de
11,88 casos por 10.000 recién nacidos, pero obviamente un factor primordial lo
constituye la edad materna y parece un hecho que en la actualidad se incrementa la

edad de la mujer para la concepcion.

Haciendo referencia al sexo de los nifios, la incidencia de este sindrome prevalece en
el sexo masculino, apareciendo en 18 casos, lo que significa un 60% del total,
mientras que el sexo femenino se ha presentado en 12 casos, lo que supone un 40%.
Los datos que se han podido obtener a través del Instituto Canario de Estadistica
avalan que en el periodo de tiempo transcurrido entre los afios 2000 y 2013 ha habido
siempre méas casos de hombres que mujeres en Tenerife. En estudios® de caracter
nacional, en el afio 2002, aunque son mas los casos de este sindrome que aparecen
en hombres, esta vez estan practicamente a la par, mientras que en estudios®
llevados a cabo en el afio 2008 si que se puede ver esa gran diferencia a favor del

sexo masculino.

La Organizacién Mundial de la Salud define un factor de riesgo como cualquier rasgo,

caracteristica 0 exposicion de un individuo que aumente su probabilidad de sufrir una
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enfermedad o lesiéon. En este caso, los manifiesta la madre pero pueden afectar al
feto, apareciendo en éste algun tipo de cromosomopatia como lo es el Sindrome de
Down. La edad de la madre se presenta como uno de los principales factores de
riesgo.>**° En este estudio, quince casos de un total de veintinueve, lo que
corresponde a un 51,72%, han presentado una edad materna igual o mayor a 35 afios,
por lo que se puede estimar que es una variable muy importante en la formacion del
feto con Sindrome de Down. Otro factor de riesgo puede ser la existencia de
antecedentes de cromosomopatia en la familia, detectandose un solo caso en este
estudio. Finalmente, otro factor es la aparicion de infecciones, tales como la rubeola
durante las primeras semanas de gestacion, aspecto que no ha ocurrido en ningun
caso, por lo que se puede deducir que el principal y mas importante factor de riesgo
para la aparicion de un feto con Sindrome de Down es la edad materna, siendo

constatado por diversos estudios.® ®

El diagnéstico del Sindrome de Down se puede llevar a cabo tanto de forma prenatal
como postnatal. Pero existen una serie de “requisitos” >**, de los cuales se tiene que
dar al menos uno para poder realizar diferentes tipos de pruebas diagnésticas: ser
mayor de 35 afos, existir una alteracion genética de este tipo en la familia o que los
resultados de las pruebas de sospecha den un alto riesgo de que el feto pueda
padecer este sindrome. En este sentido, cabe destacar que aunque muchas de las
madres cumplian con la edad para la realizacion de un diagnéstico de confirmacion,
éste no se ha producido por causas que se desconocen. En los casos 5, 14, 23 y 24,
la prueba de confirmacién que se realiza a las madres es la amniocentesis, que es el

tipo de diagndstico habitualmente realizado en primer lugar,®*%1%

ya que es la mas
utilizada debido a que a pesar de ser una técnica muy invasiva, el riesgo de aborto es

de tan sélo un 1%.

Existen diversas patologias que pueden aparecer durante la gestacion pero una de las
mas frecuentes son las infecciones del tracto urinario®, pudiendo afectar entre un 5-
10% de las embarazadas. Otra de las enfermedades ma&s comunes que puede
presentarse es la diabetes gestacional’’, siendo la prevalencia bastante dispar entre
autores ya que hay que tener diversos factores en cuenta como la metodologia y los
criterios de diagndstico utilizados, los factores de riesgo de la poblacion de
embarazadas estudiadas, las diferencias étnicas, etc. En este estudio, se puede

observar que estas dos patologias han sido las més habituales, apareciendo la
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primera en seis casos y la segunda en cuatro, por lo que se puede corroborar los
datos aportados por los autores, aunque el tanto por ciento en este estudio es mucho
mayor (20% en lo que a infeccion del tracto urinario se refiere).

Las posibles alteraciones®** que puede generar un Sindrome de Down son la trisomia
simple, la translocacion y el mosaicismo, en este estudio se tiene constancia del
diagnostico de trisomia simple en 10 casos, no comprobandose en las historias la
existencia de estudios especificos para determinar cuadros genéticos de translocacion
0 mosaicismo. No cabe duda que la trisomia simple®° es la alteracién cromosémica
mas habitual.

Conforme a lo que se constata en la bibliografia**®*°

, uno de los principales problemas
que suelen presentar las personas con Sindrome de Down son las cardiopatias
congénitas. Los porcentajes aproximados estan en torno al 35-60% de los casos. Por
el contrario, en el estudio realizado en el Hospital Universitario de Canarias el
porcentaje aumenta hasta el 73,33% del total, siendo destacable la ausencia de

Tetralogia de Fallot entre dichas cardiopatias.

Con respecto a las cardiopatias mas habituales, en la revisién de la literatura® por
orden de frecuencia se cita: el canal auriculoventricular, apareciendo normalmente en
un 80% de los casos, seguido de la comunicacién interauricular, de la comunicacién
interventricular y del ductus arterioso persistente. Sin embargo, en los datos recogidos
en las historias para este estudio los porcentajes y la frecuencia con que aparecen, es
bastante diferente. Del total de casos, un 43,33% ha presentado comunicacion
interauricular (13 casos), un 40% ha manifestado un ductus arterioso persistente (12
casos) un 36,66% ha padecido una comunicacion interventricular (11 casos) y por
altimo, 16,67% ha presentado un canal auriculoventricular (5 casos); no obstante, hay

casos que presentan mas de una de estas patologias.

En cuanto a infecciones respiratorias,” éstas son causa frecuente de hospitalizacion
debido a factores de riesgo como pueden ser las cardiopatias congénitas, la
prematuridad y también, las cromosomopatias. Por este motivo, se puede concluir
como normal, que pacientes con Sindrome de Down tengan este tipo de patologias.
Un 63,33% de los pacientes estudiados en el periodo de tiempo entre 2000 y 2015 han
padecido algun tipo de alteracion respiratoria, sobre todo hipertensién pulmonar y

bronquiolitis, aunque aparecen otras tales como neumonias, asma, bronquitis, etc.
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En este estudio destaca la asociacion de un caso de sindrome de Down con el
sindrome de West. El Sindrome de West®® es una encefalopatia epiléptica que
depende de la edad, presenta una triada cladsica compuesta por la aparicion de
hipsarritmias en el trazado eléctrico, espasmos infantiles y un posible retraso en el
desarrollo psicomotor del nifio. Este sindrome suele aparecer entre los 4-10 meses de
vida, su incidencia es de 1:4.000 casos aproximadamente, predomina un poco mas en
nifios que en nifias y ademas, es el tipo de epilepsia méas frecuente durante el primer
afno de vida (sin tener en cuenta las crisis febriles y convulsivas neonatales). En este
estudio se puede observar que el caso veintinueve ha presentado la triada completa,
aunque ha ido evolucionando favorablemente conforme la medicacién iba haciendo
efecto; la edad de diagndstico esta dentro de los valores descritos en la bibliografia y

el Unico aspecto dispar ha sido el sexo, ya que en este caso ha aparecido en una nifia.

Destaca igualmente en la revisibn realizada la presencia de un diagnéstico de
Miastenia gravis, un trastorno neuromuscular autoinmunitario en el que los anticuerpos
producidos blogquean células musculares para que éstas no reciban mensajes desde
las neuronas. Es una enfermedad?®® que puede manifestarse a cualquier edad, pero es
mas frecuente en mujeres jovenes y en hombres de avanzada edad. Se produce una
debilidad de los masculos voluntarios, agravandose con la actividad y mejorando con
el reposo. En este estudio, se ha presentado en una nifla de corta edad, afecta de
Sindrome de Down y que ha precisado de varios meses de ingreso para su evolucion,
y en la bibliografia consultada no existen estudios que relacionen ambas patologias de

manera concreta.

La esperanza de vida, tanto de la poblacion en general como la de Sindrome de Down
en particular, ha aumentado con el transcurso de los afios.”® Esto se debe a que las
condiciones de vida son mucho mejores y a que ha habido grandes avances en
materia sanitaria. A pesar de ello, la mortalidad en el Sindrome de Down es a edades
mucho mas tempranas y el envejecimiento comienza a alrededor de los 45 afios. Dado
que este estudio abarca la evolucion de quince afios no se ha podido valorar la
esperanza de vida pero si se puede observar que de los treinta casos totales,
solamente ha acontecido el éxitus en seis, lo que confirma que la ciencia esta
haciendo mucho por estas personas, ya que aun presentado diversas patologias han

conseguido seguir adelante con sus vidas.
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6. CONCLUSIONES.

1. El total de casos de recién nacidos afectos de Sindrome de Down, tanto
diagnosticados como seguidos en el Hospital Universitario de Canarias, en el
periodo comprendido entre 2000 y 2015, ha sido de treinta. Cabe destacar que
todos los casos estudiados han nacido en la isla de Tenerife, a excepcion de uno
que proviene de la provincia de Las Palmas.

2. En este estudio la mayoria de los casos corresponde al sexo masculino, siendo
mas frecuente este sexo entre los recién nacidos en la isla de Tenerife entre los
afios 2000 y 2013.

3. Las edades maternas han estado comprendidas entre los 17 y los 43 afios. En mas
de la mitad de los casos, la edad materna es igual o superior a 35 afios, lo cual
constituye un factor de riesgo en lo que a posibles alteraciones cromosémicas

durante el embarazo se refiere.

4. Con respecto a las patologias cursadas durante el embarazo, si bien se ha
detectado infecciones del tracto urinario e incluso diabetes gestacional, no ha
habido ningln caso de infecciones que puedan provocar anomalias cromosémicas,
tales como la rubeola. Los antecedentes familiares mas habituales han sido la
diabetes mellitus, la hipertension arterial y las cardiopatias. También existe un caso

de Sindrome de Down en la familia de uno de los nifos.

5. El diagndstico del Sindrome de Down se ha realizado en su mayoria de manera
postnatal, a pesar de existir en muchos de ellos factores de riesgo como la edad

materna.

6. Las patologias mas frecuentes en este estudio han sido las cardiolégicas, siendo la
mas habitual la comunicacion interauricular. Sigue en frecuencia las alteraciones
respiratorias, destacando la hipertension pulmonar; las alteraciones visuales, de la
sangre, auditivas y gastrointestinales. Destaca la aparicion de una Miastenia gravis

y de un Sindrome de West.
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7. En la evolucién clinica se observa éxitus en seis casos, comprobandose un buen
desarrollo y crecimiento en el resto de los pacientes a pesar de las complicaciones
asociadas y con pautas de intervencion diferentes.

8. Por ultimo, cabe indicar la dificultad para recabar informacion dentro de las historias
clinicas por falta o dispersion en el registro de datos que pudieran ser relevantes en
el analisis. Se considera necesario una adecuada cumplimentacion en orden a
propiciar un mejor control, ahondar en el conocimiento de la naturaleza del proceso

y facilitar el desarrollo de estudios posteriores.
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8. ANEXOS.

8.1. AUTORIZACION DEL COMITE ETICO DE INVESTIGACION CLINICA DEL
HOSPITAL UNIVERSITARIO DE CANARIAS.

e S —————
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El estudio de investigacion titulado: “Sindrome de Down: Estudio de
casos en el Hospital Universitario de Canarias”, con codigo 2015 03
(TFGFEDOWN2015), del que es Investigader Principal la Dra. JOSEFINA Gu
CASTANEDA SUARDIAZ, ha sido evaluado por el Comité Etico de Investigacion
Clinica del Hospital Universitario de Canarias en su sesion del 29 de enero de
2015, y considera que:

Se cumplen los requisitos necesarios de idoneidad del Protocolo con los
objetivos del estudio.

El procedimiento para obtener el consentimiento informado, incluyendo
la hoja de informacion para los sujetos y el consentimiento informado, es
adecuado. (No procede)

La capacidad del Investigador y los medios disponibles son adecuados
para llevar a cabo el estudio y no interfiere con el respeto a los postulados
éticos.

Por todo ello, el Comité Etico de Investigaciéon Clinica del Hospital
Universitario de Canarias Autoriza la realizacion de este estudio.

La Laguna, a 29 de enero de 2015.

Dra. CONSUELO MARIA RODRIGUEZ JIMENEZ
Secretaria del Comité Etico de Investigacion Clinica
Hospital Universitario de Canarias

Ofra, s/n. La Cuesta
38320 La Laguna. Santa Cruz de Tenerife.
Tel.: 922 67 80 00 - Fax: 922 65 38 08 261259
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