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RESUMEN 

El síndrome de Down (trisomía 21) es una condición genética que se asocia frecuentemente 

con diversas anomalías congénitas, entre las cuales las cardiopatías congénitas ocupan un 

lugar destacado. Este estudio tuvo como objetivo identificar las cardiopatías congénitas más 

frecuentes en pacientes pediátricos con trisomía 21, establecer la relación entre estas 

cardiopatías y el síndrome de Down, y determinar las complicaciones sistémicas más 

importantes que puedan desarrollarse en estos pacientes. Se analizaron 19 artículos 

científicos relevantes que describen las características y prevalencia de las cardiopatías 

congénitas en esta población. Se realizaron búsquedas exhaustivas en varias bases de datos 

científicas reconocidas, tales como PubMed, Web of Science, Scopus y la Biblioteca 

Cochrane Los resultados demostraron que las anomalías cardíacas más comunes en pacientes 

con síndrome de Down son el defecto del septo auriculoventricular (AVSD), la 

comunicación interventricular (VSD) y el conducto arterioso permeable (PDA). Estas 

condiciones representan un porcentaje significativo de los casos, con prevalencias que varían 

entre el 20% y el 67.3%. Además, se observó una fuerte asociación entre el síndrome de 

Down y la prevalencia de cardiopatías congénitas, con estudios reportando que entre el 40% 

y el 80% de los pacientes con síndrome de Down presentan alguna anomalía cardíaca 

congénita. Esta relación se debe a las alteraciones genéticas específicas de la trisomía 21 que 

afectan el desarrollo cardíaco. Las complicaciones sistémicas más importantes asociadas a 

las cardiopatías congénitas en pacientes con síndrome de Down incluyen la hipertensión 

pulmonar, la insuficiencia cardíaca congestiva y una mayor susceptibilidad a infecciones 

respiratorias. La hipertensión pulmonar, en particular, se ha reportado con una prevalencia 

significativa, afectando entre el 14.3% y el 30% de los pacientes. Este estudio subraya la 

importancia de la detección temprana y el manejo integral de las cardiopatías congénitas en 

pacientes con síndrome de Down.´ 

 

Palabras clave: Trisomía 21, Cardiopatía congénita, Niños, Síndrome de Down 

  



      

 

Abstract  

Down syndrome (trisomy 21) is a genetic condition frequently associated with various 

congenital anomalies, among which congenital heart diseases (CHDs) are particularly 

prominent. This study aimed to identify the most common CHDs in pediatric patients with 

trisomy 21, establish the relationship between these CHDs and Down syndrome, and 

determine the most significant systemic complications that may develop in these patients. 

Nineteen relevant scientific articles describing the characteristics and prevalence of CHDs 

in this population were analyzed. Comprehensive searches were conducted in several 

recognized scientific databases, including PubMed, Web of Science, Scopus, and the 

Cochrane Library. The results demonstrated that the most common cardiac anomalies in 

patients with Down syndrome are atrioventricular septal defect (AVSD), ventricular septal 

defect (VSD), and patent ductus arteriosus (PDA). These conditions represent a significant 

percentage of cases, with prevalences ranging from 20% to 67.3%. Additionally, a strong 

association between Down syndrome and the prevalence of CHDs was observed, with 

studies reporting that between 40% and 80% of patients with Down syndrome have some 

form of congenital heart anomaly. This relationship is attributed to the specific genetic 

alterations of trisomy 21 that affect cardiac development. The most significant systemic 

complications associated with CHDs in patients with Down syndrome include pulmonary 

hypertension, congestive heart failure, and increased susceptibility to respiratory infections. 

Pulmonary hypertension, in particular, has been reported with a significant prevalence, 

affecting between 14.3% and 30% of patients. This study underscores the importance of 

early detection and comprehensive management of CHDs in patients with Down syndrome. 

 

Keywords:  

TRISOMY 21, CONGENITAL HEART DISEASE, CHILDREN, DOWN SYNDROME 
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CAPÍTULO I. INTRODUCCION 

 

El síndrome de Down, o trisomía 21, es una anomalía cromosómica frecuente, caracterizada 

por la presencia de un cromosoma 21 adicional. Este trastorno genético se presenta en 

aproximadamente 1 de cada 700 nacimientos a nivel mundial, esta condición particular es 

responsable en gran parte de los casos de discapacidad intelectual y de una variedad de 

malformaciones congénitas (1,2). En los Estados Unidos, alrededor de 6.000 bebés nacen 

con síndrome de Down anualmente, lo que destaca su relevancia a nivel mundial en términos 

de incidencia (3). 

Las cardiopatías congénitas, anomalías estructurales del corazón presentes desde el 

nacimiento, son una de las complicaciones más prevalentes en niños con síndrome de Down. 

La incidencia de estas malformaciones cardíacas en este grupo es considerablemente mayor 

que en la población general, afectando a aproximadamente el 40-60% de los niños con 

trisomía 21 (4). Entre las cardiopatías más comunes se encuentran el defecto del septo 

auriculoventricular (DSAV), la CIV), la tetralogía de Fallot y el conducto arterioso 

persistente (CAP). La severidad de estas anomalías varía, desde defectos leves que requieren 

monitoreo periódico hasta malformaciones graves que exigen intervenciones quirúrgicas 

complejas y cuidados médicos continuos (5,6). 

La detección temprana en pacientes con síndrome de Down es esencial para mejorar su vida. 

Se pueden utilizar diversas técnicas de imagen y pruebas de diagnóstico, incluidas la 

ecocardiografía y la resonancia magnética, durante los períodos prenatal y posnatal para 

hacer un diagnóstico. La identificación temprana de estas condiciones permite planificar las 

intervenciones terapéuticas necesarias, que pueden incluir tratamientos quirúrgicos y no 

quirúrgicos, así como cuidados postoperatorios intensivos y seguimiento a largo plazo (7). 

Diversos estudios han explorado la relación entre el síndrome denominado Down y las 

cardiopatías congénitas, demostrando una clara asociación entre la trisomía 21 y una mayor 

incidencia de malformaciones cardíacas. Si bien los factores genéticos sin duda desempeñan 

un papel vital en esta correlación, vale la pena señalar que también se han identificado otros 

factores que potencialmente podrían afectar la aparición y gravedad de la enfermedad 

cardíaca en estos individuos (8). 

Además de las complicaciones cardíacas directas, los niños con síndrome d pueden enfrentar 

una serie de complicaciones sistémicas que afectan múltiples órganos y sistemas del cuerpo. 
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Estas complicaciones incluyen problemas respiratorios, gastrointestinales y hematológicos, 

entre otros, y pueden tener un impacto en la calidad de vida  (9). 

Este estudio se enfoca en identificar las cardiopatías congénitas más frecuentes en pacientes 

pediátricos con trisomía 21, proporcionar una visión general sobre el diagnóstico y manejo 

terapéutico de estas cardiopatías, establecer la relación entre la presencia de cardiopatías 

congénitas y el síndrome de Down, y determinar las complicaciones sistémicas más 

importantes que pueden desarrollarse en estos pacientes. A través de un análisis detallado, 

se espera contribuir al entendimiento de estas complejas interacciones y proporcionar una 

base sólida para mejorar los protocolos de atención y tratamiento de los infantes. 

Dada la alta prevalencia de estas condiciones en esta población, y considerando el impacto 

significativo que tienen tanto a nivel individual como en el sistema de salud, es crucial 

desarrollar una comprensión más profunda de su diagnóstico, tratamiento y manejo. Los 

hallazgos de esta investigación ofrecerán conocimientos valiosos que tienen el potencial de 

impactar la práctica clínica y dar forma al desarrollo de políticas de salud ayudando a reducir 

la morbimortalidad asociada a estas malformaciones cardíacas y mejorando el bienestar 

general de los pacientes pediátricos con trisomía 21. 

En base a lo planteado anteriormente, la estructura del presente trabajo investigativo será de 

la siguiente manera:  

En el primer capítulo, se muestra el  problema, que aborda la prevalencia de las cardiopatías 

en pacientes pediátricos con trisomía 21 y su impacto en la salud. Se analizarán las razones 

por las cuales es crucial investigar estas condiciones debido a su alta frecuencia y la gravedad 

de las complicaciones asociadas. Además, habrá una discusión exhaustiva sobre los 

obstáculos existentes en el diagnóstico y tratamiento de estas dolencias cardíacas, con el 

objetivo de mejorar el bienestar de las personas afectadas por esta dolencia. En este sentido, 

el establecimiento de protocolos personalizados para su avance es crucial. 

El segundo capítulo se dedica al marco teórico, proporcionando una revisión exhaustiva de 

la literatura existente sobre el síndrome de Down y las cardiopatías congénitas. Se explorarán 

en detalle las características genéticas y biológicas del síndrome de Down, las 

manifestaciones clínicas generales y específicas de las cardiopatías congénitas más comunes 

en estos pacientes, y los métodos diagnósticos utilizados. Además, se analizará la relación 

entre el síndrome de Down y la mayor incidencia de cardiopatías congénitas, respaldada por 
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estudios y estadísticas relevantes, y se analizarán los elementos genéticos y ambientales que 

afectan esta conexión. 

En el tercer capítulo, se describirá la metodología empleada en el estudio, incluyendo la 

población y muestra seleccionada, y los métodos de recolección de datos. Se detallarán los 

procedimientos utilizados para identificar y clasificar las cardiopatías congénitas en 

pacientes pediátricos con trisomía 21, así como las técnicas estadísticas aplicadas para 

evaluar la relación entre estas condiciones y las complicaciones sistémicas. Este capítulo 

también incluirá una descripción de las herramientas diagnósticas y los criterios de inclusión 

y exclusión utilizados para asegurar la validez y confiabilidad del estudio. 

El cuarto capítulo presentará los resultados del estudio, destacando las cardiopatías 

congénitas más frecuentes identificadas en la población estudiada y las complicaciones 

sistémicas asociadas. Se discutirán los hallazgos más significativos en relación con el 

diagnóstico y manejo terapéutico de estas condiciones, así como las implicaciones clínicas 

de estos resultados. Con base en los hallazgos del estudio, este artículo concluirá brindando 

recomendaciones destinadas a mejorar los protocolos de atención y tratamiento para niños 

diagnosticados tanto con síndrome de Down como con cardiopatía congénita. Además, se 

presentarán sugerencias para futuras direcciones de investigación. 

 

OBJETIVOS 

Objetivo general 

Identificar las cardiopatías congénitas más frecuentes en pacientes pediátricos con trisomía 

21 

Objetivos específicos  

1. Conocer una visión general sobre el diagnóstico y manejo terapéutico de estas 

cardiopatías 

2. Establecer la relación entre la presencia de cardiopatías congénitas y el síndrome de 

Down  

3. Determinar las complicaciones sistémicas más importantes que puedan desarrollarse 

en pacientes pediátricos asociaos a esta patología.  
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CAPÍTULO II. MARCO TEÓRICO 

2.1. Antecedentes  

El estudio de Delany et al., (7)  examinó la epidemiología de las cardiopatías congénitas en 

niños diagnosticados con síndrome de Down y exploró las estrategias para planificar y 

gestionar su atención perioperatoria.. La inclusión de estudios publicados desde 2010 revela 

que alrededor de la mitad de los recién nacidos diagnosticados con síndrome de Down 

también padecen cardiopatías congénitas, siendo la comunicación auriculoventricular la 

condición predominante. Se encontró que una evaluación y manejo cuidadosos permitieron 

que la tasa de mortalidad en la cirugía cardíaca no fuera mayor que en la población general, 

excepto en casos de defectos de ventrículo único funcional. El estudio concluyó que una 

planificación integral y un enfoque multidisciplinario son esenciales para mejorar los 

resultados en estos pacientes. 

Por su parte, el artículo de Santoro y  Steffensen (10) revisó la prevalencia, tipos, gravedad 

y métodos de detección de las cardiopatías en individuos con síndrome de Down, evaluando 

los cambios a lo largo del tiempo. Se identificaron 56 artículos relevantes que mostraron una 

prevalencia constante de 40-55% en décadas recientes, con los defectos del septo 

auriculoventricular siendo los más comunes. Los métodos de detección mostraron una 

sensibilidad del 71-95%. Se concluyó que la prevalencia se ha mantenido constante, pero se 

destacó la necesidad de estudios futuros con un enfoque más amplio y longitudinal para 

mejorar el manejo de estas afecciones. 

A su vez, el estudio retrospectivo de Zahari et al., (11) incluyó a 754 pacientes con síndrome 

de Down nacidos entre 2006 y 2015 para analizar las tendencias en la prevalencia y los 

resultados de las cardiopatías congénitas en un país de ingresos medios. Se encontró que el 

55% de los pacientes presentaban cardiopatías congénitas, siendo los defectos del septo 

auriculoventricular los más comunes, seguidos por las comunicaciones interventriculares y 

la tetralogía de Fallot. A lo largo del tiempo, la supervivencia y los resultados postoperatorios 

mejoraron significativamente gracias a los avances en el manejo quirúrgico y el cuidado 

perioperatorio. Aunque la prevalencia de cardiopatías congénitas se mantuvo constante, el 

estudio subrayó la importancia de detector a tiempo y el manejo integral para optimizar los 

resultados en esta población. 

El estudio realizado por Dimopoulos et al., (12) revisó las complicaciones cardiovasculares 

en individuos con síndrome de Down, enfocándose en el diagnóstico, prevalencia y manejo 
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de enfermedades cardíacas congénitas y otras condiciones cardiovasculares. Utilizando las 

directrices de PRISMA, se analizaron 460 artículos seleccionados de 1662 relevantes, 

encontrando que la prevalencia de cardiopatías congénitas varía entre 23% y 79%, siendo 

los defectos del septo auriculoventricular los más comunes. Se observó una alta incidencia 

de hipertensión pulmonar y mejoras en la detección prenatal y neonatal. La conclusión 

enfatiza la importancia de un enfoque integral y multidisciplinario para mejorar los 

resultados de salud. 

Finalmente, el estudio Lagan et al., (13) revisó las hospitalizaciones nacionales de pacientes 

con síndrome de Down (CHD) en Italia durante 15 años, analizando datos de 12,362 

admisiones entre 2001 y 2016. De los 6,527 individuos con síndrome de Down y CHD, el 

49.1% eran mujeres y el 50.9% hombres, con el defecto del septo auriculoventricular 

(AVSD) siendo la anomalía más común en el 65.1% de los casos. Las hospitalizaciones 

relacionadas con procedimientos cardíacos representaron el 47.3% del total, y la mortalidad 

hospitalaria fue del 2.3%, siendo más alta en menores de un año. El estudio concluyó que la 

prevalencia de CHD ha permanecido constante, con mejoras significativas en los resultados 

postoperatorios gracias a avances en el manejo quirúrgico, destacando la importancia de la 

detección temprana y un enfoque multidisciplinario. 

2.2.  Síndrome de Down (Trisomía 21) 

La condición genética conocida como síndrome de Down, o trisomía 21, se caracteriza por 

la presencia de un cromosoma 21 adicional. Los individuos con sindrome exhiben una 

combinación distintiva de características  de tipo físicas, retrasos en el desarrollo y niveles 

variables de deterioro cognitivo (14). 

La causa principal de la trisomía 21 es un error en el proceso de división celular conocido 

como no disyunción. La consecuencia de este error es la existencia de un duplicado adicional 

del cromosoma 21 en toda o en una parte de la composición celular de un individuo. La no 

disyunción puede ocurrir durante la creación de gametos o en las divisiones celulares 

iniciales del embrión. En casos más raros, la trisomía 21 puede surgir de una translocación, 

en la que un segmento del cromosoma 21 se vincula a otro, o de un mosaicismo, en el que 

ciertas células poseen la trisomía mientras que otras no (15,16). 

Los individuos con síndrome de Down pueden presentar baja estatura, tono muscular bajo, 

una cara plana con un puente nasal aplanado, pliegue epicántico en los ojos y un único 

pliegue en la palma de la mano. Además de estas características físicas, estos individuos 
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tienen un mayor riesgo de padecer varias condiciones médicas, incluyendo cardiopatías 

congénitas, problemas gastrointestinales, trastornos hematológicos como la leucemia, y 

disfunciones tiroideas (17). 

El impacto en el desarrollo cognitivo varía ampliamente entre las personas con síndrome de 

Down, con discapacidades intelectuales que pueden ser leves o moderadas. El desarrollo del 

lenguaje y las habilidades motoras con frecuencia se retrasan en estos individuos, pero con 

intervenciones tempranas y apoyos adecuados, pueden lograr altos niveles de funcionalidad 

y participar activamente en la sociedad (18). 

Los últimos años han sido testigos de un resurgimiento significativo en la esperanza de vida 

de las personas con síndrome de Down, debido a los avances en la tecnología médica y una 

mejor atención integral. En la década de 1980, la esperanza media de vida era de 

aproximadamente 25 años, pero hoy ha aumentado a 60 años o incluso más. Este incremento 

se debe en gran parte a la detección temprana y al tratamiento efectivo de las complicaciones 

médicas asociadas, especialmente las cardiopatías congénitas (19). 

2.2.1. Aspectos genéticos  

• Trisomía 21 completa: La no disyunción, la causa principal de alrededor del 95% 

de los casos de síndrome de Down, es responsable de un error en la división celular. 

En lugar de las típicas dos copias del cromosoma 21, una célula termina con tres 

copias. Este error puede manifestarse durante el desarrollo de los óvulos o del 

espermatozoide, o en las divisiones iniciales del embrión, dando lugar a que un 

embrión lleve 47 cromosomas en lugar de los 46 habituales (20). 

 

• Translocación: Aproximadamente el 4% de los casos de síndrome de Down son el 

resultado de una translocación, en la que un segmento del cromosoma 21 se conecta 

con un cromosoma diferente. En algunos casos, esta translocación puede heredarse 

de un padre que porta la alteración genética sin experimentar ninguna síntomas (21). 

 

• Mosaicismo: Representando cerca del 1% de los casos, el mosaicismo ocurre cuando 

el error en la división celular se produce en las primeras etapas del desarrollo 

embrionario, resultando en una mezcla de células con 46 y 47 cromosomas. Esta 

variabilidad puede dar lugar a una expresión menos severa de las características del 

síndrome de Down (22). 
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2.2.2. Aspectos biológicos 

El cromosoma 21 contiene entre 200 y 300 genes, y la presencia de una copia adicional altera 

el equilibrio genético y la regulación de estos genes, lo que provoca una sobreproducción de 

proteínas que interfieren con los procesos celulares normales (23). 

• Características físicas: Las personas frecuentemente exhiben características físicas 

únicas, incluida una estatura más baja, hipotonía muscular, una cara plana con un 

puente nasal aplanado, pliegues epicánticos en los ojos y un pliegue único  (17). 

 

• Desarrollo cognitivo: La discapacidad intelectual varía ampliamente, pudiendo ser 

leve o moderada. Es frecuente observar demoras en el desarrollo del habla y las 

habilidades físicas. La intervención temprana con terapias físicas, ocupacionales y 

del habla puede mejorar significativamente las capacidades funcionales (24). 

 

• Metabolismo y sistema inmune: Las personas pueden tener un metabolismo 

alterado y un sistema inmune comprometido, lo que aumenta su susceptibilidad a 

infecciones y enfermedades autoinmunes (25). 

 

• Neurobiología: La presencia de material genético adicional en el cromosoma 21 

tiene un impacto en el desarrollo y funcionamiento del cerebro. Hay varios genes 

ubicados en el cromosoma 21 que desempeñan un papel en que se pueda desarrollar, 

uno de los cuales es el gen APP, que está asociado con la enfermedad de Alzheimer. 

De hecho, casi todas los individuos con síndrome de Down desarrollan cambios 

neuropatológicos asociados con el Alzheimer a medida que envejecen (26). 

2.2.3. Manifestaciones clínicas generales 

Las manifestaciones del Síndrome de Down son diversas y varían en su grado de severidad 

entre los individuos, pero comparten ciertas características comunes. 

a. Características físicas 

Las personas con síndrome de Down suelen tener una estatura baja desde la infancia, lo que 

persiste a lo largo de su vida adulta. Esta condición también se asocia con hipotonía 

muscular, que es un tono muscular bajo que puede retrasar el desarrollo motor, dificultando 

que los niños alcancen hitos como sentarse, gatear y caminar en el tiempo esperado (27). 
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Entre los rasgos faciales distintivos se encuentran una cara plana, especialmente en el puente 

nasal, ojos con pliegues epicánticos (pliegues adicionales de piel en el ángulo interno del 

ojo) y una boca pequeña con tendencia a que la lengua sobresalga. Además, es común 

encontrar un único pliegue transversal, conocido como pliegue simiesco. Otros rasgos 

pueden incluir orejas pequeñas y de implantación baja, cuello corto, y manos y pies pequeños 

(21). 

Los individuos con síndrome de Down también tienen una mayor propensión a problemas 

ortopédicos debido a la laxitud ligamentosa, que puede llevar a condiciones como la 

subluxación atlantoaxial, donde las primeras dos vértebras cervicales se deslizan una sobre 

otra. Otros problemas ortopédicos comunes son los pies planos y la dislocación de cadera 

(28). 

b. Desarrollo cognitivo 

Las personas con síndrome de Down experimentan un desarrollo cognitivo marcado por 

diversos grados de discapacidad intelectual, que pueden variar de leve a moderada. Esto 

afecta sus capacidades de aprendizaje y memoria. El desarrollo del lenguaje a menudo se 

retrasa, lo que genera dificultades tanto para comprender como para expresar el habla. Los 

infantes con síndrome de Down pueden empezar a hablar más tarde que sus pares y 

desarrollar un vocabulario más limitado, aunque la intervención temprana con terapia del 

habla puede resultar en mejoras significativas (21). 

Las habilidades motoras también se ven afectadas, con retrasos en habilidades motoras 

gruesas y finas. La intervención temprana, como la terapia física y ocupacional, es crucial 

para mejorar estas habilidades y promover la independencia en las actividades diarias. Las 

personas con síndrome de Down experimentan un desarrollo cognitivo marcado por diversos 

grados de discapacidad intelectual, que pueden variar de leve a moderada. Esto afecta sus 

capacidades de aprendizaje y memoria. El desarrollo del lenguaje a menudo se retrasa, lo 

que genera dificultades tanto para comprender como para expresar el habla (21). 

El aprendizaje académico y la adquisición de habilidades también pueden ser más lentos. 

Los niños  pueden aprender a leer y escribir, pero generalmente lo hacen a un ritmo más 

pausado que otros niños. La educación adaptada y los programas de intervención temprana 

son esenciales para proporcionar un entorno de aprendizaje adecuado que satisfaga sus 

necesidades específicas (21). 
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A pesar de estas dificultades, las personas con síndrome de Down suelen tener una gran 

capacidad para formar relaciones sociales y emocionales. Son conocidos por ser afectuosos 

y sociables, y las actividades que fomentan la interacción social y la inclusión son muy 

beneficiosas para su desarrollo global (21). 

2.3. Cardiopatías congénitas en trisomía 21 

Las cardiopatías congénitas son una de las complicaciones médicas más prevalentes y serias 

en niños con síndrome de Down (trisomía 21). Estas malformaciones del corazón, presentes 

desde el nacimiento, afectan entre el 40% y el 60% de los individuos con esta condición. Las 

cardiopatías congénitas varían en tipo y severidad, influyendo significativamente en la salud 

y el desarrollo de los pacientes (7,8). 

2.3.1. Tipos comunes de cardiopatías congénitas en trisomía 21 

2.3.1.1. Defecto del septo auriculoventricular (DSAV) 

Es la anomalía cardíaca más común en infantes, representando cerca del 45% de los casos. 

Este defecto implica una apertura en el septo que separa las cámaras superiores (aurículas) 

y las inferiores (ventrículos) del corazón, lo que permite la mezcla de sangre oxigenada y 

desoxigenada. La afección conocida como AVSD, que puede ser completa, parcial o 

transitoria, generalmente requiere una intervención quirúrgica para rectificar la anomalía y 

mitigar el riesgo de complicaciones graves, como insuficiencia cardíaca e hipertensión 

pulmonar (29). 

2.3.1.2. Comunicación interventricular (CIV) 

El segundo defecto más común, implica una abertura en el septo interventricular, 

permitiendo el paso de sangre entre los ventrículos izquierdo y derecho. La gravedad de la 

CIV varía según el tamaño del defecto y puede necesitar desde monitoreo regular hasta 

cirugía para evitar problemas como insuficiencia cardíaca y un desarrollo inadecuado del 

crecimiento (30). 

2.3.1.3. Tetralogía de Fallot 

Es una combinación de varios defectos cardíacos: comunicación interventricular, estenosis 

e hipertrofia ventricular derecha. Los niños con tetralogía de Fallot suelen presentar cianosis 

y a menudo requieren cirugía para corregir los defectos y mejorar la circulación sanguínea 

(31). 
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2.3.1.4. Conducto arterioso persistente (CAP) 

Después del nacimiento, el conducto arterioso, que es una conexión natural entre la arteria 

pulmonar y la aorta en el feto, no se cierra. En consecuencia, una cantidad excesiva de sangre 

fluye a los pulmones, lo que genera posibles complicaciones relacionadas con la respiración 

y la función cardíaca. Aunque el CAP puede cerrarse espontáneamente en algunos casos, 

generalmente se requiere intervención médica o quirúrgica (32). 

2.4. Diagnóstico y tratamiento de cardiopatías congénitas en trisomía 21 

El diagnóstico temprano y preciso de las cardiopatías congénitas en infantes es crucial para 

su manejo adecuado y mejora de los resultados a largo plazo. Debido a la alta prevalencia 

de estas anomalías en esta población, es esencial una vigilancia constante y el uso de técnicas 

avanzadas de diagnóstico. 

2.4.1. Ecocardiografía 

La ecocardiografía permite detectar cardiopatías congénitas en niños con síndrome de Down. 

Este procedimiento no invasivo emplea ondas de ultrasonido para crear imágenes detalladas 

del corazón y sus estructuras, permitiendo a los cardiólogos identificar defectos en las 

paredes del corazón, las válvulas y los grandes vasos sanguíneos. La ecocardiografía puede  

ejecutarse en el período prenatal como en el posnatal (8). 

• Ecocardiografía prenatal: Para las mujeres que tienen un alto riesgo de tener un 

bebé con síndrome de Down, se recomienda someterse a una ecocardiografía fetal 

entre las semanas 18 y 24 que se tiene de gestación. Este examen puede detectar 

defectos cardíacos significativos antes del nacimiento, permitiendo planificar 

intervenciones médicas inmediatas postparto si es necesario (33). 

 

• Ecocardiografía postnatal: Después del nacimiento, se recomienda que todos los 

recién nacidos diagnosticados con síndrome de Down se sometan a una 

ecocardiografía como medio para evaluar la presencia de posibles anomalías 

cardíacas. Este examen es vital, ya que algunos defectos pueden no ser evidentes 

clínicamente en las primeras horas o días de vida (34). 

2.4.2. Electrocardiograma (ECG) 

El electrocardiograma es otra herramienta diagnóstica utilizada para evaluar la función 

cardíaca en niños con síndrome de Down. El ECG mide la actividad eléctrica que se produce 
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en el corazón y puede ayudar a identificar arritmias, anormalidades en la conducción y otros 

problemas eléctricos que pueden acompañar a las cardiopatías congénitas (34). 

2.4.3. Radiografía de tórax 

El tamaño y la forma  se pueden evaluar eficazmente mediante una radiografía de tórax, lo 

que proporciona información valiosa. Esta prueba puede revelar signos de insuficiencia 

cardíaca, como cardiomegalia (aumento del tamaño del corazón) y congestión pulmonar. 

Aunque no es específica para diagnosticar defectos estructurales, es útil para evaluar el 

impacto de una cardiopatía congénita en el funcionamiento general del corazón y los 

pulmones (6). 

2.4.4. Resonancia Magnética Cardíaca (MRI) 

Es una técnica de imagen avanzada que proporciona imágenes detalladas del corazón sin la 

exposición a la radiación ionizante. Esta prueba es especialmente útil para evaluar defectos 

complejos y para planificar intervenciones quirúrgicas. La MRI cardíaca puede proporcionar 

información precisa sobre la anatomía y la función del corazón, así como sobre el flujo 

sanguíneo y la perfusión miocárdica (35). 

2.4.5. Tomografía computarizada (CT) cardíaca 

Utilizando rayos X, la tomografía computarizada del corazón es una técnica de diagnóstico 

avanzada que genera imágenes precisas del corazón y sus vasos sanguíneos, y sirve como 

otra herramienta invaluable en el campo de la medicina. La CT cardíaca puede ser útil para 

evaluar defectos estructurales complejos y para planificar procedimientos quirúrgicos o 

intervenciones percutáneas. Aunque la CT implica exposición a radiación, su uso puede estar 

justificado en situaciones donde se requiere una evaluación anatómica detallada (36). 

2.4.6. Cateterismo cardíaco 

El cateterismo cardíaco es una técnica invasiva que se utiliza tanto para el diagnóstico como 

para el tratamiento de algunas cardiopatías congénitas. En el proceso, se inserta 

cuidadosamente un catéter en un vaso sanguíneo que conduce al corazón, lo que permite 

medir las presiones intracardíacas, recolectar muestras de sangre y visualizar las estructuras 

internas del corazón mediante angiografía. Este procedimiento puede ser particularmente útil 

para evaluar defectos complejos y planificar intervenciones quirúrgicas (37). 

El tratamiento de las cardiopatías congénitas varía según el tipo y la severidad del defecto. 

Las opciones incluyen: 
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• Intervenciones médicas: Algunos defectos menores pueden manejarse con 

medicamentos para prevenir complicaciones. Los fármacos comunes incluyen 

diuréticos, (ACE), y medicamentos para el control de la hipertensión pulmonar (38). 

 

• Intervenciones quirúrgicas: La cirugía es frecuentemente necesaria para corregir 

los defectos más graves. Los procedimientos pueden incluir la reparación del septo, 

la colocación de parches para cerrar los agujeros, y la reconstrucción de las válvulas 

cardíacas afectadas. Las cirugías pueden realizarse en una o varias etapas, 

dependiendo de la complejidad del defecto (39). 

 

• Cuidados postoperatorios: Después de la cirugía, los niños requieren cuidados 

intensivos y seguimiento regular para asegurar una recuperación adecuada y 

monitorizar la función cardíaca a largo plazo. Esto incluye visitas regulares al 

cardiólogo, pruebas de imagen y evaluación continua del desarrollo físico y cognitivo 

(7). 

2.4.7.    Tamizaje  cardiaco (TNC) 

Este medio de diagnóstico (TNC) se ha determinado que es uno de los más importantes 

paraclinicos en la etapa neonatal para el diagnóstico oportuno de malformaciones cardiacas, 

este consiste en tomar la saturación de oxigeno en el miembro superior derecho y cualquier 

pie del RN, con el objetivo de medir la saturación cuando exista baja perfusión. Esta prueba 

se realiza a las 24 horas postparto, de no ser posibe, se realizará lo más pronto previo al 

egreso del RN.  

Esta prueba se considera negativa cuando la saturación en la mano derecha y la extremidad 

inferior es igual o mayor a 95% y con diferencia respectiva menor o igual a 3 %, por el 

contrario será posittiva cuando la saturación de la mano derecha y la extremidad inferior sea 

menor a 90. 

En el caso de que este sea positivo el RN debe permanecer en estancia hospitalaria hasta que 

sea evaluado por un cardiologo pediatra, que se encargará de realizar un ecocardiograma y 

sea quien diagnostique o descarte alguna cardiopatía. 
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2.5. Impacto en la calidad de vida 

La calidad de vida de los niños con síndrome de Down puede verse afectada 

significativamente por una cardiopatía congénita. Los defectos cardíacos no tratados o mal 

manejados pueden llevar a complicaciones graves como insuficiencia cardíaca, infecciones 

respiratorias recurrentes y retraso en el crecimiento y desarrollo. Sin embargo, con un 

diagnóstico temprano, muchos niños con estas condiciones pueden llevar una vida 

relativamente normal y activa. Para mejorar los resultados de salud de los infantes 

diagnosticados con síndrome de Down y cardiopatías congénitas, es fundamental 

implementar una intervención temprana, brindar atención médica continua y ofrecer el 

apoyo inquebrantable de sus familias. Cabe destacar que los avances en los procedimientos 

quirúrgicos y la posterior atención brindada han mejorado enormemente el pronóstico de 

estos individuos, permitiéndoles alcanzar un mayor estado de bienestar y progreso en su 

desarrollo.  
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CAPÍTULO III. METODOLOGIA. 

3.1.Tipo de investigación 

El tipo de investigación empleado en este estudio es una revisión bibliográfica sistemática. 

Este enfoque se centra en recopilar, evaluar y sintetizar la literatura existente sobre un tema 

específico, en este caso, las cardiopatías congénitas. La revisión bibliográfica sistemática 

permite identificar tendencias, evaluar la calidad de los estudios y consolidar el 

conocimiento actual de una manera estructurada y objetiva. Esta metodología es adecuada 

para obtener una visión integral de la prevalencia, tipos, gravedad y manejo de las 

cardiopatías congénitas en esta población específica. 

3.2. Diseño de investigación 

El diseño de investigación se realizó una revisión sistemática de la literatura científica 

disponible en las principales bases de datos. Este proceso incluye la identificación, selección, 

evaluación y síntesis de estudios relevantes publicados entre 2018 y 2024. Se adoptaron 

criterios estandarizados para asegurar la calidad y relevancia de los artículos seleccionados, 

utilizando herramientas y directrices establecidas como PRISMA. 

3.3. Fuentes de datos 

Para llevar a cabo esta evaluación, se realizaron investigaciones exhaustivas en múltiples 

bases de datos científicas acreditadas, incluidas PubMed, Web of Science, Scopus y la 

Biblioteca Cochrane. Se eligieron estas bases de datos debido a su alcance integral y su 

compromiso de publicar investigaciones revisadas por pares sobre temas médicos y 

relacionados con la salud. 

3.3.1. Criterios de selección 

• Criterios de inclusión 

- Artículos publicados entre 2018 y 2024. 

- Estudios que aborden la prevalencia, tipos, gravedad y manejo de cardiopatías. 

- Estudios en inglés y español. 

- Estudios revisados por pares y publicaciones en revistas científicas de alto impacto. 

• Criterios de exclusión 

- Estudios con datos incompletos o no verificables. 

- Artículos de opinión, editoriales y comentarios. 

- Estudios que no especifican la metodología utilizada. 
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- Duplicados o artículos que no aporten datos nuevos relevantes. 

3.4. Técnicas de recolección de datos 

La recolección de datos en esta revisión bibliográfica sistemática se llevó a cabo mediante 

varias técnicas, incluyendo: 

• Búsqueda electrónica en bases de datos: Se realizaron búsquedas estructuradas en 

las bases de datos seleccionadas utilizando términos clave relacionados con el 

síndrome de Down y las cardiopatías congénitas. Se emplearon operadores booleanos 

y filtros específicos para refinar los resultados y asegurar la relevancia de los 

artículos recuperados. 

 

• Revisión manual de referencias: Para garantizar una cobertura completa, las listas 

de referencias de los artículos se examinaron cuidadosamente para descubrir 

cualquier estudio potencial que pudiera haberse pasado por alto involuntariamente 

durante la búsqueda electrónica inicial. Esta técnica permitió la identificación de 

artículos relevantes que no aparecieron en las búsquedas automatizadas. 

 

• Evaluación y selección de artículos: Para evaluar su pertinencia, los artículos 

obtenidos fueron examinados primero revisando sus títulos y resúmenes. Aquellos 

que cumplían los criterios de inclusión se sometieron a una evaluación exhaustiva de 

su rigor metodológico y la importancia de sus hallazgos. 

 

• Extracción de datos: Se utilizó una hoja de cálculo estándar para extraer datos 

relevantes de cada estudio seleccionado, incluyendo información sobre la población 

estudiada, el diseño del estudio, los métodos de diagnóstico utilizados, los tipos de 

cardiopatías identificadas y los resultados clínicos reportados. 

• Síntesis de resultados: Los datos extraídos fueron sintetizados en una matriz que 

permitió comparar y contrastar los hallazgos de diferentes estudios. Se realizaron 

análisis descriptivos y se identificaron patrones y tendencias en la prevalencia, tipos 

y manejo de las cardiopatías. 
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3.5. Métodos de análisis, y procesamiento de datos. 

Los datos recolectados fueron analizados utilizando métodos estadísticos descriptivos y de 

síntesis cualitativa. A continuación, se describen los pasos específicos seguidos en el análisis 

y procesamiento de los datos: 

• Análisis descriptivo: Para presentar una instantánea completa de los datos, se 

emplearon estadísticas descriptivas para condensar los atributos esenciales de los 

estudios que se incluyeron. Se llevó a cabo un examen exhaustivo de los datos 

mediante el cálculo de medidas de tendencia central, así como medidas de dispersión, 

. Este análisis tuvo en cuenta diversas características, como el tamaño de la muestra, 

el rango de edad de los pacientes, los tipos de cardiopatías congénitas estudiadas y 

las tasas de prevalencia y mortalidad. 

• Síntesis cualitativa: Los resultados de los estudios se agruparon según temas 

comunes, tales como tipos de cardiopatías, métodos de diagnóstico, intervenciones 

terapéuticas y resultados clínicos. Se utilizó una síntesis cualitativa para integrar los 

hallazgos de manera coherente, destacando las tendencias y patrones observados. 

 

• Evaluación de la calidad del estudio: Se utilizó una herramienta de evaluación 

crítica para valorar la calidad metodológica de los estudios. Los resultados se 

clasificaron en categorías de alta, media o baja calidad. 

 

• Análisis de subgrupos: Se obtuvieron análisis en subgrupos para explorar 

diferencias en los resultados según variables específicas, como el país de origen de 

los estudios, el diseño del estudio y la edad de los pacientes. 

 

• presentación de resultados: Los resultados se presentaron en tablas para facilitar la 

comparación y la interpretación de los datos para develar las tendencias en la 

prevalencia y los resultados de las cardiopatías congénitas en los infantes. 
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CAPÍTULO IV. RESULTADOS Y DISCUSIÓN 

4.1. Resultados  

 

Tabla 1  

Cardiopatías congénitas más frecuentes en pacientes pediátricos con trisomía 21 
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4.2. Discusión  

En este estudio, se analizaron 19 artículos científicos para identificar las cardiopatías 

congénitas más frecuentes en pacientes pediátricos con trisomía 21. Los resultados 

mostraron que las anomalías cardíacas más comunes fueron el defecto del septo 

auriculoventricular (AVSD), la comunicación interventricular (VSD) y el conducto arterioso 

permeable (PDA). Además, se observó una alta prevalencia de hipertensión pulmonar y otras 

complicaciones sistémicas asociadas. 

Nuestros resultados concuerdan con investigaciones anteriores que han documentado una 

alta prevalencia de AVSD, VSD y PDA en pacientes con síndrome de Down. Por ejemplo, 

el estudio de Dobosz y Bik-Multanowski en Polonia reportó que el 57.6% de los niños con 

síndrome de Down presentaban malformaciones cardíacas, siendo el AVSD la más común 

(46). Similarmente, el estudio de Alhuzaimi et al. en Arabia Saudita encontró que el 58.8% 

de los pacientes presentaban defectos cardíacos congénitos, con una alta prevalencia de 

VSD y ASD (4). Además, un estudio en Nigeria realizado por Duru et al. reportó que el 

80% de los infantes presentaban cardiopatías congénitas, con AVSD siendo la más 

frecuente (50). 

La prevalencia de estas anomalías se alinea también con el estudio de Yassen, Fawzi y 

Alsaoor en Irak, donde el 72.5% de los pacientes con síndrome presentaban cardiopatías, 

con una alta incidencia de ASD (30%) y VSD (20%) (51). De manera similar, el estudio de 

Sadoh, Eki-udoko e Isah en Nigeria encontró que el 80% de los niños con síndrome 

presentaban cardiopatías congénitas, con AVSD siendo la más frecuente (39%) (52). 

La alta prevalencia de AVSD y VSD sugiere que los cardiólogos y pediatras deben estar 

particularmente atentos a estas anomalías durante las evaluaciones iniciales. Además, la 

presencia significativa de hipertensión pulmonar resalta la necesidad de monitoreo regular y 

tratamiento oportuno para prevenir complicaciones graves. La hipertensión pulmonar, 

observada en un 21.5% a 30% de los casos, es una complicación crítica que requiere atención 

especial (4, 48). 

 

Aunque este estudio proporciona una visión comprensiva de las cardiopatías congénitas en 

pacientes con síndrome de Down, presenta algunas limitaciones. Primero, la mayoría de los 

fueron de diseño retrospectivo, lo que podría introducir sesgos en la recopilación de datos. 



38 

 

Además, la variabilidad en los métodos de diagnóstico y las poblaciones estudiadas puede 

limitar la generalización de nuestros hallazgos. Futuras investigaciones deberían considerar 

diseños prospectivos y muestras más grandes para validar estos resultados. 
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CAPÍTULO V.  CONCLUSIONES y RECOMENDACIONES 

5.1. Conclusiones  

Los estudios analizados han demostrado consistentemente que las cardiopatías congénitas 

más frecuentes en pacientes pediátricos con síndrome de Down son la comunicación 

interventricular (VSD) y el conducto arterioso permeable (PDA). Estas anomalías 

representan un porcentaje significativo de los casos, con prevalencias que varían entre el 

20% y el 67.3% según diferentes estudios. La alta incidencia de estas condiciones resalta la 

necesidad de un diagnóstico temprano y una vigilancia constante para mejorar los resultados 

clínicos en esta población vulnerable. 

Con base en la literatura revisada, es evidente que existe una correlación significativa entre 

el síndrome de Down y la aparición de cardiopatías congénitas. Los hallazgos revelan que 

entre el 40% y el 80% de los individuos con síndrome de Down presentan algún tipo de 

anomalía cardíaca congénita. Esta relación se explica, en parte, por las alteraciones genéticas 

específicas de la trisomía 21, que afectan el desarrollo cardíaco. La variabilidad en la 

prevalencia reportada puede deberse a diferencias en las poblaciones estudiadas, los métodos 

de diagnóstico y los criterios de inclusión utilizados en los diferentes estudios. 

Las complicaciones sistémicas más importantes asociadas a las cardiopatías congénitas en 

pacientes incluyen la hipertensión pulmonar, insuficiencia cardíaca congestiva y una mayor 

susceptibilidad a infecciones respiratorias. La hipertensión pulmonar, en particular, se ha 

reportado con una prevlencia significativa, afectando entre el 14.3% y el 30% de los 

pacientes. Estas complicaciones aumentan la morbilidad, subrayando la necesidad de una 

gestión multidisciplinaria y un seguimiento continuo para prevenir y tratar estas condiciones 

de manera eficaz. 

 

5.2. Recomendaciones  

Se recomienda la implementación de programas de detección temprana de cardiopatías 

congénitas. Esto incluye la realización rutinaria de ecocardiogramas en las primeras semanas 

de vida para identificar defectos cardíacos congénitos comunes como el AVSD, VSD y PDA. 

La detección temprana permitirá un manejo adecuado y oportuno, mejorando 

significativamente los resultados clínicos. 
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Es crucial desarrollar y aplicar protocolos de manejo multidisciplinario que incluyan la 

colaboración entre pediatras, cardiólogos, neumólogos y otros especialistas relevantes. Estos 

protocolos deben abordar no solo las cardiopatías congénitas sino también las 

complicaciones sistémicas asociadas como la hipertensión pulmonar y las infecciones 

respiratorias. Un enfoque integral y coordinado puede reducir la morbilidad. 

Para mejorar nuestra comprensión y mejorar la calidad de la atención a los individuos con 

síndrome de Down, es fundamental apoyar la investigación en curso sobre las cardiopatías 

congénitas en esta población y las complicaciones relacionadas. Además, es imperativo 

priorizar la educación y capacitación continua de los proveedores de atención médica, 

garantizando que estén actualizados con los últimos avances en el diagnóstico. Al ofrecer 

capacitación especializada, los equipos de atención médica pueden mejorar su competencia 

en el manejo de casos complejos y brindar atención excepcional a pacientes con síndrome 

de Down. 
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