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RESUMEN

Objetivo: El sindrome Down es la anomalia cromosémica mas frecuente en nacidos vivos y
la principal causa genética de discapacidad intelectual. El objetivo del estudio fue describir
las malformaciones asociadas al sindrome Down en recién nacidos atendidos en el Hospital
Edgardo Rebagliati Martins (HNERM). Materiales y métodos: Se realizdé un estudio de tipo
descriptivo, retrospectivo y transversal. La poblacién de estudio estuvo comprendida por
191 nacimientos (nacidos vivos y natimuertos) con diagndstico de sindrome Down, durante
periodo 2013-2017 del registro del Estudio Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones
Congénitas (ECLAMC) del HNERM. Resultados: En el periodo de estudio, se reportaron un total
de 191 recién nacidos con sospecha de sindrome Down, de los cuales 180 se confirmaron
con estudio de cariotipo, de un total de 34,326 nacidos vivos. La trisomia libre represento el
98,9%, mientras que el mosaicismo y la trisomia por traslocacion se presentaron en 0,6% de
recién nacidos. La mediana de edad materna fue de 39 afios (rango 20-46 afios). Se observé
cardiopatia congénita en el 61,7%, malformacion gastrointestinal 10%, craneofacial 5%,
genitourinaria 3,9%, osteomusculares 1,7% y del sistema nervioso central 1,7%. Conclusiones:
La tasa de prevalencia al nacimiento del sindrome Down en el periodo de estudio fue de 52,4
por 10,000 nacimientos. Las malformaciones asociadas al sindrome Down mas frecuentes son
las cardiopatias congénitas y en segundo lugar las malformaciones del tracto gastrointestinal.
Otras malformaciones asociadas con menor frecuencia son las craneofaciales, genitourinarias,
osteomusculares y del sistema nervioso central.

Palabras clave: Sindrome de Down; defectos congénitos; Trisomia 21 (fuente: DeCS-Bireme).

ABSTRACT

Objective: Down syndrome is the most common chromosomal abnormality in newborns and
the first genetic cause of intellectual disability. The objective of this study was to describe
associated birth defects with Down syndrome in newborns at the Edgardo Rebagliati Martins
Hospital (HNERM). Materials and methods: A descriptive, retrospective and cross-sectional
study was conducted. The study population consisted of 191 births diagnosed with Down
syndrome, during the period 2013-2017 of the registry of the Latin American Collaborative
Study of Congenital Malformations (ECLAMC) of the HNERM. Results: In the study period,
a total of 191 newborns with suspected Down syndrome were reported, of which 180 were
confirmed with karyotyping, out of a total of 34,326 live births. Free trisomy accounted for
98.9%, while mosaicism and translocation trisomy occurred in 0.6% of newborns. The median
maternal age was 39 years (range 20-46 years). Congenital heart disease was observed in
61.7%, gastrointestinal malformation 10%, craniofacial malformation 5%, genitourinary
3.9%, musculoskeletal malformation 1.7% and central nervous system malformation 1.7%.
Conclusions: The birth prevalence rate of Down syndrome in the study period was 52.4
per 10,000 births. The most frequent malformations associated with Down syndrome are
congenital heart disease and secondly malformations of the gastrointestinal tract. Other less
frequently associated malformations are craniofacial, genitourinary, musculoskeletal and
central nervous system malformations.

Keywords: Down's Syndrome; birth defects; trisomy 21 (source: MeSH NLM).
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INTRODUCCION

El sindrome Down es la anomalia cromosdémica mas
frecuente en nacidos vivos y ademas la principal causa
de discapacidad intelectual de origen genético ™. La
apariencia de las personas con sindrome Down (SD)
es altamente caracteristica y se asocia con frecuencia
a anomalias menores y malformaciones de otros
sistemas corporales como el sistema cardiovascular y
gastrointestinal. Los individuos con SD tienen también un
incremento del riesgo de padecer otras complicaciones
médicas adquiridas incluyendo aquellas de la disfuncién
tiroidea, y anomalias del sistema gastrointestinal,
respiratorio, audioldgico, hematoldgico y neurolégico .

Langdon Down en 1966 fue el primero en describir
el sindrome Down @4, sin embargo, fue recién en 1959
cuando Jerome Lejeune demostré que el sindrome
Down estaba causado por la trisomia 21 49,

La etiologia del sindrome Down es la presencia de un
cromosoma 21 extra o parte de él. Existen tres formas
de presentacion del sindrome Down. La trisomia libre,
ocurre en el 95% de los casos, por una no disyuncién
meidtica de origen materno. Un 4% se debe a
traslocaciones, que involucran el cromosoma 21y algun
otro cromosoma acrocéntrico como el 13, 14, 15,216
22,y pueden ser heredadas o de novo. Mientras que el
1% de los casos se deben a mosaicismo, debido a una
no disyuncidn mitética dias después de la concepcién ©®,
El origen de la trisomia es una no-disyuncién meidtica
en aproximadamente el 95% de los casos y usualmente
de origen materno, especialmente en mujeres mayores
de 35 aflos. El 5% restante se debe a errores en la
mitosis post-cigdtica. Bravo et al, reporté en 50 familias
estudiadas que el 80% el error estaba en la meiosis | y
el 20% en la meiosis Il, y que el 98% del cromosoma
adicional era de origen materno y un 2% paterno ©.

El sindrome Down es un patron sindrémico de
malformaciones que afecta a diferentes aparatos y
sistemas del organismo. Las principales caracteristicas
incluyen hipotonia muscular, hipermovilidad articular,
discapacidad intelectual, facies caracteristica
(braquicefalia, fisuras palpebrales inclinadas hacia arriba,
epicanto, nariz pequefia con puente nasal aplanado,
tendencia a la boca abierta y protrusion de la lengua,
orejas pequefias con hélix plegado), cuello corto con piel
redundante en la nuca, dedos cortos con clinodactilia
del quinto dedo de manos, pliegue palmar transverso,
aumento de la separacion entre el 1er y 2do dedo de pies
("signo de la sandalia”) y cutis marmorata . En la mayoria
de las personas con SD la discapacidad intelectual es leve
(coeficiente intelectual entre 40y 60) ®.

Las principales malformaciones asociadas son
las cardiacas, presentes en el 40% e incluyen:
defectos del septum ventricular (CIV), persistencia
del conducto arterioso (PCA), defectos del septum
auricular (CIA) y defectos valvulares ™. El sindrome
Down es la etiologia genética mas comun de
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cardiopatias congénitas, considerandose ademas
que el defecto septal auriculoventricular (AV) es
patognoménico del SD, dado que el 65% de todos
los defectos septales AV se encuentran en pacientes
con SD ©. Las anomalias del tracto gastrointestinal
se asocian con menor frecuencia (12%) e incluyen
fistula traqueoesofdgica, atresia duodenal, onfalocele,
estenosis del piloro, pancreas anular, enfermedad de
Hirschsprung y ano imperforado. Las anomalias renales
y urinarias pueden asociarse con menor frecuencia al
SD e incluyen: pielectasia, megauréter, valvula uretral
posterior, hipoplasia renal, rifidn en herradura o ectopia
renal "9, Otras anormalidades asociadas son: catarata
congénita (3%), displasia/subluxacion de cadera (8%),
convulsiones (<9%), inestabilidad atlantoaxial (12%)(.
Las infecciones respiratorias son frecuentes y el riesgo
de desarrollar leucemia se calcula entre 15 a 20 veces
superior que en la poblacién general ®.

La prevalencia del sindrome Down es de
aproximadamente 1 caso por cada 650 a 800 nacidos
vivos ®. La edad materna condiciona un mayor riesgo de
ocurrencia, observandose diferencias en la prevalencia
de acuerdo a los grupos etarios: De 15-29 afios, 1 en
1500; 30-34 afios, 1 en 800; 35-39 afios, 1en 270; 40-
44 afos, 1 en 100;y en mayores de 45 afios, 1 en 50 (.

En Estados Unidos (E.U.) la prevalencia nacional
estimada segun el reporte de “The National Birth
Defects Prevention Networks”, para sindrome Down
fue de 13,56 por 10,000 nacidos vivos (IC 95%; 12,2-
13,92), y aproximadamente 1 caso en 737 nacimientos.
Observandose ademas variaciones en la prevalencia de
acuerdo a la raza/etnicidad con prevalencias mayores
en hispanos de 13,83 (IC 95%; 13,45-14,21) y
menores en negros y blancos no hispanicos, siendo de
10,72 (IC 95%; 10,27-11,19) y 12,54 (IC 95%; 12;28-
12,80) respectivamente (1",

Torfs CP et al, estudiaron las anomalias congénitas en
SD, enindividuos de un gran registro de base poblacional
de alrededor de 2.5 millones de infantes nacidos de
1983 a 1993 en E.U,, de los cuales 2894 tenian SD y
compard la prevalencia de anomalias estructurales con
aquellos que no tenian SD. De 61 defectos congénitos
evaluados, 45 fueron significativamente mas comunes
en el SD, siendo; canal auriculo ventricular (RR=1,009),
atresia duodenal (RR=265) y pancreas anular (RR=430)
los mas comunes (12,

El registro nacional de defectos cardiacos congénitos
de Alemania, reporté que entre 1980 y 2014, un total
de 1,618 pacientes con cardiopatia congénita tenian
SD (4,6% de la poblacion de estudio con 52,7% de sexo
femenino). Las cardiopatias mas frecuente en pacientes
con SD fueron: defectos de septo auriculoventricular
(51,2%), defectode septoventricular (25,1%), tetralogia
de Fallot (6,7%) y defecto de septo auricular (8,9%) ('®.

El Estudio Colaborativo Latinoamericano de
Malformaciones congénitas (ECLAMC) fue creado por
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el Dr. Eduardo Castilla en 1967 como "un programa de
investigacion clinica y epidemioldgica de los factores
de riesgo de la etiologia de las anomalias congénitas en
hospitales Latino Americanos usando una metodologia
caso-control" (415 En Latinoamérica, el ECLAMC
report6 una incidencia variable en la region, siendo Chile
el pais donde se presentd la incidencia mas alta de 24,7
por 10,000 nacidos vivos (NV) y Uruguay la incidencia
mas baja con 13,6 por 10,000 NV. La tasa global de
malformaciones congénitas fue de 2,7% en un total de
2,409,407 nacimientos enlos 9 paises participantes (19,
Nazer J., et al, en la maternidad del Hospital Clinico de
la Universidad de Chile (HCUCH) en el periodo 1997-
2005 reportd una tasa de prevalencia de SD fue de
3,36 por mil nacidos vivos (NV). El promedio de edad
materna de los casos fue de 35,5 afios (DE *6,46), y
de los controles de 28,81 afios (DE +6,08) (p=0,0001).
Asimismo, reportaron que a medida que aumenta la
edad materna, aumenta el riesgo de tener un hijo con
sindrome Down, siendo; de 1/600 entre 20-29 afos,
1/390,8 entre 30-34 afios, 1/164,1 entre 35-39 afios
y 1/33,1 en mayores de 39 afios. El riesgo global fue de
1/257,2 nacidos vivos. El promedio de peso de los recién
nacidos (RN) fue de 3009,76 g (DE +645,8). Respecto
al resultado de cariotipo, se realiz6 el estudio a 63 de 65
NV, encontrandose traslocaciéon en 3 casos (4,9%) (19,

En el Perd, no contamos con un programa de
vigilancia de defectos congénitos a nivel nacional, lo
gue no permite tener datos exactos sobre la prevalencia
y el comportamiento de los defectos congénitos en el
tiempo. El Hospital Edgardo Rebagliati Martins, es el
unico hospital que ha participado como miembro del
ECLAMC desde noviembre del 2012, y vendria a ser
en Perd, el Unico hospital que cuenta con un registro
hospitalario de defectos congénitos.

La atencidn de los recién nacidos con sindrome Down
debe serintegral y multidisciplinaria, debido a que puede
asociarse a otras malformaciones principalmente del
aparato cardiovascular y digestivo, pudiendo requerir
intervenciones quirdrgicas tempranas y estancias
hospitalarias prolongadas. Es fundamental que los
centros de atencion de salud estén preparados para
cubrir las demandas de esta poblacién con necesidades
especiales, debido a ello el propédsito del presente
trabajo de investigacion es conocer el nimero de casos
y el tipo de malformaciones que pueden estar asociadas
al sindrome Down y contrastarlas con la informacién
reportada en otros paises de Latinoamérica y el mundo.

La asesoria genética a los padres de nifios afectados
es un proceso de comunicacién indispensable, que se
brinda luego de recibir el diagndstico, donde se discuten
aspectos en relacion con la condicién genética,
malformaciones asociadas, posibles complicaciones,
prondstico, expectativas de vida, riesgos de recurrencia
en la familia y tratamientos disponibles. Los resultados
del presente trabajo de investigacién permitiran brindar
una asesoria genética adecuada y ajustada a nuestra
realidad, a los padres de los recién nacidos afectados.
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Los objetivos del presente estudio fueron determinar
la prevalencia al nacimiento del sindrome Down,
describir las caracteristicas de la madre y el recién
nacido, y determinar las malformaciones asociadas al
sindrome Down en recién nacidos de un hospital de
referencia nacional.

MATERIALES Y METODOS

Se realizé un estudio de tipo descriptivo, retrospectivo
y transversal. La poblacion de estudio estuvo
comprendida por 191 nacimientos (nacidos vivos y
natimuertos) con diagndstico de sindrome Down, del
Hospital Nacional Edgardo Rebagliati Martins (HNERM)
durante periodo 2013-2017. La muestra fue censal
debido al limitado nimero de casos en el periodo de
estudio. Para la identificacién de los casos se reviso el
registro del Estudio Colaborativo Latinoamericano de
Malformaciones Congénitas (ECLAMC) del HNERM.

Los datos anonimizados fueron analizados en el
programa estadistico Stata v12.1. Para el andlisis de las
variables cuantitativas se utilizaronmedidas de tendencia
central (media, mediana y desviacién estandar). Para el
andlisis de las variables cualitativas se utilizaron tablas
de doble entrada, grafico de sectores y grafico de barras.
Para evaluar la asociacion entre variables se realiz6 el
test no paramétrico de chi-cuadrado.

RESULTADOS

En el periodo 2013-2017 se registraron un total de
34,326 nacimientos, de los cuales 34,010 (99,1%) fueron
nacidos vivos y 316 (0,9%) nacidos muertos. Se obtuvo
un total de 191 registros de recién nacidos con sospecha
de sindrome Down. Se excluyeron un total de 11 casos,
de los cuales 06 no se pudo confirmar el diagndstico con
el estudio citogenético, 04 estudios fueron reportados
sin crecimiento celular, y 01 tuvo resultado normal y se
descarté la condiciéon. Quedando un total de 180 casos
con Sindrome Down confirmado por estudio citogenético,
que representan el 94,2% del total de registros. La
frecuencia de casos por afio se presenta en la Figura 1.
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Figura 1. Casos de Sindrome Down por afio.
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Tabla 1. Caracteristicas del recién nacido con Sindrome Down. Rebagliati Martins es portador de sindrome Down. El

Variables Numero Porcentaje 53,3% de recién nacidos fueron de sexo femenino. La
(N=180) mediana del peso al nacer fue de 2988 gr. (DE+647,4,

Sexo . rango 680-4952 gr.). La edad promedio de alta fue de
M:;%‘#;Rg gg gggoé: 17,8 dias, con una mediana de 7 dias (rango 2 -143
Estado al nacer dias). En la Tabla 1 se presentan las caracteristicas del
Nativivo 179 99,4% recién nacido con SD.
Mortinato 1 0,6%

Nro. De embarazo La edad materna media fue de 37,4 afios, mediana
1 ;g %gng de 39 afios (DE *5,75, rango 20-46 afios). La edad
3 49 27:20/‘0’ paterna media fue de 39,1 aflos, mediana de 39 afios
4 20 1,1% (DE £7,83, rango 19 y maxima 67 afios). Tanto la edad
5;6 ﬁg 117;2//2 materna como paterna no presentaron distribucion
= ' normal y en ambos casos eran predominantemente
nggonténeo 51 28.3% mayores de 35 afios (Figura 2 y 3).
Cesarea 129 71,7%

Presentacion La forma mas frecuente de presentacion del
Cefalica 154 85.6% sindrome Down fue la trisomia libre en el 98,9% de
.Fr’g:f‘s'\',%arsa 215 18:202 los casos. Un caso de un varén con trisomia 21 libre

- ; . - o
Edad gestacional (EG) se asocié ademas a sindrome de Klinefelter (0,6%) y

Pretérmino 54 30,0% otro caso de una mujer con trisomia libre se asoci6 a
Atérmino 126 70,0% una traslocacién equilibrada entre los cromosomas 7
Post término 0 0,0%

y 13. Sélo se observé un caso de mosaicismo (0,6%)

nggo%' nacer 57 20.6% en una recién nacida de sexo femenino y un caso de
2500-3999 138 76.7% traslocacién reciproca entre los cromosomas 21 no
24000 5 2,8% heredada (0,6%) (Tabla 2).
Peso para EG
KEg 12505 51;23122 Respecto alas malformaciones congénitas asociadas,
GEG 5 2:8% se observo cardiopatia congénita en el 61,7%,
Tipo de Alta malformacién gastrointestinal 10%, craneofaciales
Vivo 165 92,2% 5%, genitourinarias 3,9%, osteomusculares 1,7% vy del
Muerto 14 7.8% sistema nervioso central 1,7%. Un 2,2% presentaron
Tipo de trisomia i ilotd ANi
'IPrisomia i 178 98.9% hidrops y/o quilotérax congénito.
Traslocacion 1 0,5% ) ) i o )
Mosaico 1 0,5% Los tipos de cardiopatia congénita mas frecuente
Edad de diagnostico fueron: la persistencia del conducto arterioso (38,9%),
Prenatal 15 8,3% los defectos del septo auricular (36,7%) y defectos del
Natal 165 91,7% septo auriculoventricular (12,2%). El canal auriculo
PEG/AEGIGEG: Pequefio, adecuado y grande para edad gestacional. ventricular estuvo presente solo en el 1,7% (Tabla 3). La

atresia duodenal fue la malformacién gastrointestinal
mas frecuente y estuvo presente en el 3,3% de los
casos, seguido de la atresia esofagica (1,7%) vy la
malformacién anorrectal (1,7%) (Tabla 4). Se observé

La tasa de prevalencia al nacimiento fue de 52,4 por
10,000 nacimientos (5,2 por 1000 nacidos vivos), es
decir 1 de cada 190 recién nacidos del Hospital Edgardo

n “ 20 1

20
15
151
5 104 § 101
& &
5+ 51
0 T T T T T T 0 T T T T T |
20 25 30 35 40 45 20 30 40 50 60 70
Edad materna Edad paterna

Figura 2a y 2b. Histograma de frecuencias de edad materna y paterna.
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Edad materna

B Edad < 35 afios
B Edad > = 35 afios

Figura 3a y 3b. Edad materna y paterna menor y mayor igual a 35 afios.

apéndices preauriculares en el 3,9% de los casos, todos
ellos unilaterales. Sélo en un caso se presentd fisura
labiopalatina (Tabla 5). La anomalia genitourinaria
mas frecuente fue la criptorquidea, observada en el
3,9% (Tabla 6). Las malformaciones osteomusculares
observadas fueron el pie bot bilateral (1,1%) y el pie
varo (0,6%). Las malformaciones del sistema nervioso
central fueron poco frecuentes y se presentd sélo en un
caso cada una: holoprosencefalia, anomalia de Dandy
Walker y ventriculomegalia (Tabla 7). Sélo en un caso
se reportd laringomalacia (0,6%) que corresponderia a
una anomalia del tracto respiratorio.

No se encontré diferencias estadisticamente
significativas entre el sexo del recién nacido y la
presencia de malformaciones congénitas (p>0,05, chi
cuadrado). Sélo las malformaciones genitourinarias
mostraron diferencias significativas en relacién con el
sexo del recién nacido (Tabla 8).

La tasa de prevalencia de SD para el periodo de estudio
fue de 52,4 por 10,000 nacimientos (5,2 por 1000
nacidos vivos), tasa que fue igual a la reportada por
Nazer et al para el afio 2005 (5,2 por 1000 NV) y casi
el doble a la reportada por Ojeda en Chile (2,9 por 1000

Tabla 2. Resultado de cariotipo.

Tipo Cariotipo (1;‘0) %
47 XX, +21 92 51,1
Trisomia libre A7 XY, 21 8 46,7
48 XXY,+21 1 0,6
47 XX 4(7;13)(p14;q931),+21 1 0,6
Traslocacion  46,XX,+21,der(21;21)(q10;q10) 1 0,6
Mosaico 46,XX/47 XX, +21 1 0,6
TOTAL 180 100,0

https://doi.org/10.70106/rmr.v4i2.26
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Edad paterna

B Edad < 35 afios
B Edad > = 35 afios

NV). El riesgo global de SD fue mayor en nuestro estudio
1/190 versus 1/257 y 1/238 nacidos vivos reportado
en Chile por Nazer y Ojeda, respectivamente. Este
fenémeno podria explicarse porque el Hospital Edgardo
Rebagliati Martins es un hospital de referencia nacional,
donde son atendidos los embarazos de alto riesgo o con
diagnéstico prenatal de malformacion fetal (1617,

El promedio de edad materna también fue superior en
nuestro estudio, siendo de 37,4 afos versus 35,5 afios
reportado por Nazer para el periodo 1997-2005. En su
estudio, Nazer resalté ademas que el promedio de edad
materna de los controles sanos aumentoé de 24,13 afios
en el aflo 1977 a cifras cercanas a 30 afios en el 2000,
mientras que el promedio de edad materna de los nifios
con SD se mantuvo estable para los mismos periodos
(Nazer H et al, 2006). El hecho de que en nuestro
estudio el promedio de edad materna sea mayor que en

Tabla 3. Tipo de cardiopatia congénita.

Cardiopatia Congénita (12:0) %

TOTAL m 61,7%
Persistencia del ductus arterioso 70 38,9%
Defecto del septo auricular 66 36,7%
Defecto del septo AV 22 12,2%
Defecto del septo ventricular 6 3,3%
Tetralogia de Fallot 4 2,2%
Canal AV 3 1,7%
Anomalia de Ebstein 2 1,1%
Atresia pulmonar 1 0,6%
Cardiopatia no especificada 5 2,8%

AV: Auriculo ventricular.
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Tabla 4. Tipo de Malformacion Gastrointestinal.

Duefias-Roque My Gamarra-Diaz R.

Tabla 5. Tipo de Malformacion Craneofacial.

Malformacion Gastrointestinal (1§0) %

TOTAL 19* 10,0%
Atresia duodenal 6 3,3%
Atresia esofagica 3 1,7%
Malformacion anorrectal 3 1,7%
Onfalocele 2 1,1%
Hernia diafragmatica 2 1,1%
Péncreas anular 2 1,1%
Malrotacion intestinal 1 0.6%

*1 paciente present6 2 malformaciones a la vez.

otros estudios podria deberse a que el Hospital Edgardo
Rebagliati concentra un aproximado de un 31,9% de
madres mayores de 35 afios versus el 12,6% en el
resto de los hospitales del ECLAMC (Informe Anual del
ECLAMC, 2013-2017).

La forma mas frecuente de presentacion del SD fue la
trisomia libre en el 98,9% de los casos (178/180). Sélo
un caso fue trisomia por traslocacién (0,6%) y uno por
mosaicismo (0,6%) semejante a lo encontrado en otros
estudios y a lo reportado en la literatura (5,16,18). Un
caso de un varén con trisomia libre se asocié ademas a
sindrome de Klinefelter (0,6%). Esta ocurrencia de una
doble anomalia cromosdmica en una misma persona,
es considerada rara y se estima una prevalencia de 1
en 94,440 embarazos (19). Flores-Ramirez reportéd
una prevalencia similar del 0,5%. En el presente estudio
se encontré un caso de trisomia libre asociada a
traslocacion equilibrada entre los cromosomas 7y 13
(0,6%) considerada como no contributoria, de manera
semejante Flores-Ramirez reporté una ocurrencia
de 0,21% para el hallazgo de alteracién adicional no
contributaria asociada a trisomia 21 (8.

Tabla 6. Tipo de Malformacién Genitourinaria.

Malformacion Genitourinaria (1’;0) %

TOTAL 7 3,9%
Criptorquidia 3 1,7%
Micropene 1* 0,6%
Hipospadias 1 0,6%
Poliquistosis renal 1 0,6%
Sindrome de Potter 1 0,6%
Pielectasia renal 1 0,6%

Malformacion Craneofacial (1%‘0) %

TOTAL 9 5,0%
Apéndice preauricular 7 3,9%
Fisura labiopalatina 1 0,6%
Catarata, microftalmia* 1 0,6%

* Sindrome de rubéola congénita.

El peso promedio al nacer fue de 2940g. (DE+647,4)
similar a lo reportado por Nazer et al en Chile (). En
relacion a la ocurrencia de casos, el sexo femenino
presentd un discreto predominio sobre el sexo
masculino 53,3%, hallazgo coincidente con lo reportado
por el registro nacional de defectos congénitos de
Alemania (3.

Castilla EE et al, reporté una tasa de supervivencia
global de 0,736 al afio de seguimiento. En nuestro
estudio la tasa de supervivencia al alta fue de 92,2%
(0,922), no se realizd seguimiento post-alta 9,

Respecto a las malformaciones congénitas
asociadas, se observd cardiopatia congénita en el
61,7% cifra superior a 36,9% reportado en Egipto.
Ademas, reportaron como cardiopatias congénitas
mas frecuentes los defectos del septo ventricular,
defectos del septo auriculoventricular y defectos del
septo auricular @Y, a diferencia del presente estudio
donde la cardiopatia congénita mas frecuente fue: la
persistencia del conducto arterioso (PCA) (38,9%),
seguida de los defectos del septo auricular (36,7%) y
defectos del septo auriculoventricular (12,2%). El canal
auriculo ventricular considerado patognomonico del SD,
con un riesgo relativo (RR) de 1,009 significativamente
alto segun lo reportado por Torfs et al, estuvo presente
sélo en el 1,7%. La frecuencia observada de cardiopatia
congénita fue mas cercana a lo sefialado por Sherman
et al que indica una frecuencia de 50% @2 y Figueroa et
al en México (58%) @. Freeman et al, a su vez reporté
una frecuencia del 44% siendo los mas frecuentes
los defectos septales auriculoventriculares (39%),
defectos del septo ventricular (43%), defectos del

Tabla 7. Tipo de Malformacion del Sistema Nervioso (SN).

Malformacién del SN (130) %

TOTAL 3 1,7%
Holoprosencefalia 1 0,6%
Sindrome de Dandy Walker 1 0,6%
Ventriculomegalia 1 0,6%

* Se presentd de manera conjunta con criptorquidia en 1 paciente.
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Tabla 8. Tipo de malformacién y sexo del recién nacido.

Femenino / Masculino

Tipo de malformacion (N=180) Valor de p
Cardiaca 56 /55 0,325
Gastrointestinal 1"/7 0,486
Craneofacial 217 0,055
Genitourinaria 1/6 0,035*
Osteomuscular 1/2 0,484
Sistema nervioso 212 0,641

* Diferencia estadisticamente significativa (p<0,05).

septo auricular “secundum” (42%) y Tetralogia de
Fallot (6%) ©29. Mientras que Figueroa et al reportaron
como mas frecuentes los defectos del septo auricular,
defectos del septo ventricular y persistencia del
conducto arterioso (90%), ademas, en contraste con
los hallazgos en otros paises reportaron sélo en el 8% el
defecto del septo auriculoventricular.

Estas diferencias con los hallazgos reportados
en Estados Unidos y Egipto, podrian deberse al alto
porcentaje de prematuros en el grupo de estudio
(30%), vy a que los criterios usados para definir
cardiopatia congénita varian entre los mismos, algunos
no consideraron el “osteum primum” y el foramen
oval como defectos del septo auricular sélo los de tipo
"osteum secundum”. Los hallazgos del presente estudio
fueron mas coincidentes con el reporte Mexicano
realizado por Figueroa et al 23,

En este estudio se encontré una frecuencia de
malformacién gastrointestinal de 10%, igual a lo
reportado por Sherman et al ??. El estudio mas amplio
sobre malformaciones congénitas asociadas a SD fue
el realizado por Torfs et al, reportando un total de 45
defectos congénitos significativamente mas comunes
en el SD, entre ellos la atresia duodenal (RR=265) y
pancreas anular (RR=430) ("2, El presente estudio
detecté una frecuencia de atresia duodenal del 3,3%,
atresia esofagica 1,7% y malformacion anorrectal
1,7%. El RR reportado por Torfs et al para cada una de
ellas fue de 264.9, 26.4 y 33.5 (2,

Otras malformaciones encontradas en el presente
estudio y que ademas ya han sido reportadas como
de mayor ocurrencia en SD segun el estudio de Torfs,
incluyeron: criptorquidea 3,9% (RR 37.7), pie bot
bilateral 1,1% (RR 7.9), holoprosencefalia (RR 10.1).
Los apéndices preauriculares se encontraron en el 3,9%
de los casos, todos ellos unilaterales, sin embargo no se
tiene reporte de que sean mas frecuentes en personas
con SD (2,
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Conclusiones

La tasa de prevalencia al nacimiento del sindrome
Down en el Hospital Edgardo Rebagliati Martins de
EsSalud en el periodo 2013-2017 fue de 52,4 por
10,000 nacimientos.

Las caracteristicas de la madre de un recién nacido
con sindrome Down son edad mayor de 35 afos y
multipara. Las caracteristicas del recién nacido con
sindrome Down son recién nacido a término, de 37
semanas, nacido por cesarea, con peso promedio de
29409 y adecuado para edad gestacional.

Las malformaciones asociadas al sindrome Down
mas frecuentes son las cardiopatias congénitas
y en segundo lugar las malformaciones del tracto
gastrointestinal. Otras malformaciones asociadas con
menorfrecuenciasonlascraneofaciales, genitourinarias,
osteomusculares y del sistema nervioso central.

Recomendaciones

Implementar el Registro Nacional de Anomalias
Congénitas que permita conocer la frecuencia de las
anomalias congénitas mayores, asociadas a mayor
morbimortalidad y hacer una vigilancia nacional con el
objetivo de identificarlos y promover la investigacién
en malformaciones congénitas que en la actualidad es
la principal causa de mortalidad neonatal en el Seguro
Social del Peru y una importante causa de mortalidad
en los hospitales del Ministerio de Salud.
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