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RESUMEN

El sindrome de Down (trisomia 21) es una condicion genética que se asocia frecuentemente
con diversas anomalias congénitas, entre las cuales las cardiopatias congénitas ocupan un
lugar destacado. Este estudio tuvo como objetivo identificar las cardiopatias congénitas mas
frecuentes en pacientes pediatricos con trisomia 21, establecer la relacion entre estas
cardiopatias y el sindrome de Down, y determinar las complicaciones sistémicas mas
importantes que puedan desarrollarse en estos pacientes. Se analizaron 19 articulos
cientificos relevantes que describen las caracteristicas y prevalencia de las cardiopatias
congénitas en esta poblacion. Se realizaron busquedas exhaustivas en varias bases de datos
cientificas reconocidas, tales como PubMed, Web of Science, Scopus y la Biblioteca
Cochrane Los resultados demostraron que las anomalias cardiacas mas comunes en pacientes
con sindrome de Down son el defecto del septo auriculoventricular (AVSD), la
comunicacion interventricular (VSD) y el conducto arterioso permeable (PDA). Estas
condiciones representan un porcentaje significativo de los casos, con prevalencias que varian
entre el 20% y el 67.3%. Ademas, se observo una fuerte asociacion entre el sindrome de
Down y la prevalencia de cardiopatias congénitas, con estudios reportando que entre el 40%
y el 80% de los pacientes con sindrome de Down presentan alguna anomalia cardiaca
congénita. Esta relacion se debe a las alteraciones genéticas especificas de la trisomia 21 que
afectan el desarrollo cardiaco. Las complicaciones sistémicas mas importantes asociadas a
las cardiopatias congénitas en pacientes con sindrome de Down incluyen la hipertensién
pulmonar, la insuficiencia cardiaca congestiva y una mayor susceptibilidad a infecciones
respiratorias. La hipertension 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 deteccién temprana y el manejo integral de las cardiopatias congénitas en

pacientes con sindrome de Down.”

Palabras clave: Trisomia 21, Cardiopatia congénita, Nifios, Sindrome 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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CAPITULO I. INTRODUCCION

El sindrome de Down, o trisomia 21, es una anomalia cromosomica 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 condicion 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 sindrome de Down anualmente, lo que destaca su relevancia a nivel mundial en términos

de incidencia (3).

Las cardiopatias congénitas, anomalias estructurales del corazdn presentes desde el
nacimiento, son una de las complicaciones mas prevalentes en nifios con sindrome de Down.
La incidencia de estas malformaciones cardiacas en este grupo es considerablemente mayor
que en la poblacion general, afectando a aproximadamente el 40-60% de los nifios con
trisomia 21 (4). Entre las cardiopatias mas comunes se encuentran el defecto del septo
auriculoventricular (DSAV), la CIV), la tetralogia de Fallot y el conducto arterioso
persistente (CAP). La severidad de estas anomalias varia, desde defectos leves que requieren
monitoreo periddico hasta malformaciones graves que exigen intervenciones quirurgicas

complejas y cuidados médicos continuos (5,6).

La deteccion temprana en pacientes con sindrome de Down es esencial para mejorar su vida.
Se pueden utilizar diversas técnicas de imagen y pruebas de diagndstico, incluidas la
ecocardiografia y la resonancia magnética, durante los periodos prenatal y posnatal para
hacer un diagnostico. La identificacion temprana de estas condiciones permite planificar las
intervenciones terapéuticas necesarias, que pueden incluir tratamientos quirirgicos y no

quirdrgicos, asi como cuidados postoperatorios intensivos y seguimiento a largo plazo (7).

Diversos estudios han explorado la relacion entre el sindrome denominado Down vy las
cardiopatias congenitas, demostrando una clara asociacion entre la trisomia 21 y una mayor
incidencia de malformaciones cardiacas. Si bien los factores genéticos sin duda desempefian
un papel vital en esta correlacion, vale la pena sefialar que también se han identificado otros
factores que potencialmente podrian afectar la aparicion y gravedad de la enfermedad

cardiaca en estos individuos (8).

Ademaés de las complicaciones cardiacas directas, los nifios con sindrome d pueden enfrentar

una serie de complicaciones sistémicas que afectan multiples érganos y sistemas del cuerpo.
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Estas complicaciones incluyen problemas respiratorios, gastrointestinales y hematoldgicos,
entre otros, y pueden tener un impacto en la calidad de vida (9).

Este estudio se enfoca en identificar las cardiopatias congénitas mas frecuentes en pacientes
pediatricos con trisomia 21, proporcionar una vision general sobre el diagnostico y manejo
terapéutico de estas cardiopatias, establecer la relacion entre la presencia de cardiopatias
congénitas y el sindrome de Down, y determinar las complicaciones sistémicas mas
importantes que pueden desarrollarse en estos pacientes. A través de un andlisis detallado,
se espera contribuir al entendimiento de estas complejas interacciones y proporcionar una

base s6lida para mejorar los protocolos de atencion y tratamiento de los infantes.

Dada la alta prevalencia de estas condiciones en esta poblacidn, y considerando el impacto
significativo que tienen tanto a nivel individual como en el sistema de salud, es crucial
desarrollar una comprension mas profunda de su diagnostico, tratamiento y manejo. Los
hallazgos de esta investigacion ofreceran conocimientos valiosos que tienen el potencial de
impactar la practica clinica y dar forma al desarrollo de politicas de salud ayudando a reducir
la morbimortalidad asociada a estas malformaciones cardiacas y mejorando el bienestar
general de los pacientes pediatricos con trisomia 21.

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

la siguiente manera:

En el primer capitulo, se muestra el problema, que aborda la prevalencia de las cardiopatias
en pacientes pediatricos con trisomia 21 y su impacto en la salud. Se analizaran las razones
por las cuales es crucial investigar estas condiciones debido a su alta frecuencia y la gravedad
de las complicaciones asociadas. Ademas, habra una discusién exhaustiva sobre los
obstaculos existentes en el diagnostico y tratamiento de estas dolencias cardiacas, 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 capitulo se dedica al marco tedrico, proporcionando una revision exhaustiva de
la literatura existente sobre el sindrome de Down y las cardiopatias congénitas. Se exploraran
en detalle las caracteristicas genéticas y biologicas del sindrome de Down, las
manifestaciones clinicas generales y especificas de las cardiopatias congénitas mas comunes
en estos pacientes, y los métodos diagndsticos utilizados. Ademas, se analizara la relacion

entre el sindrome de Down y la mayor incidencia de cardiopatias congeénitas, respaldada por
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estudios y estadisticas relevantes, y se analizaran los elementos genéticos y ambientales que

afectan esta conexion.

En el tercer capitulo, se describird la metodologia empleada en el estudio, incluyendo la
poblacion y muestra seleccionada, y los métodos de recoleccion de datos. Se detallaran los
procedimientos utilizados para identificar y clasificar las cardiopatias congénitas en
pacientes pediatricos con trisomia 21, asi como las técnicas estadisticas aplicadas para
evaluar la relacion entre estas condiciones y las complicaciones sistémicas. Este capitulo
también incluira una descripcion de las herramientas diagnosticas y los criterios de inclusion

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

El cuarto capitulo presentara los resultados del estudio, destacando las cardiopatias
congénitas mas frecuentes identificadas en la poblacién estudiada y las complicaciones
sistémicas asociadas. Se discutiran los hallazgos mas significativos en relacion con el
diagnostico y manejo terapéutico de estas condiciones, asi como las implicaciones clinicas
de estos resultados. Con base en los hallazgos del estudio, este articulo concluira brindando
recomendaciones destinadas a mejorar los protocolos de atencion y tratamiento para nifios
diagnosticados tanto con sindrome de Down como con cardiopatia congénita. Ademas, se

presentaran sugerencias para futuras direcciones de investigacion.

OBJETIVOS
Objetivo general

Identificar las cardiopatias congénitas mas frecuentes en pacientes pediatricos con trisomia
21

Objetivos especificos

1. Conocer una visién general sobre el diagndstico y manejo terapéutico de estas
cardiopatias

2. Establecer la relacion entre la presencia de cardiopatias congénitas y el sindrome de
Down

3. Determinar las complicaciones sistémicas mas importantes que puedan desarrollarse

en pacientes pediatricos asociaos a esta patologia.
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CAPITULO Il. MARCO TEORICO

2.1. Antecedentes

El estudio de Delany et al., (7) examiné la epidemiologia de las cardiopatias congenitas en
nifios diagnosticados con sindrome de Down y exploré las estrategias para planificar y
gestionar su atencion perioperatoria.. La inclusion de estudios publicados desde 2010 revela
que alrededor de la mitad de los recién nacidos diagnosticados con sindrome de Down
también padecen cardiopatias congénitas, siendo la comunicacion auriculoventricular la
condicion predominante. Se encontr6 que una evaluacion y manejo cuidadosos permitieron
que la tasa de mortalidad en la cirugia cardiaca no fuera mayor que en la poblacién general,
excepto en casos de defectos de ventriculo Unico funcional. El estudio concluyé que una
planificacion integral y un enfoque multidisciplinario son esenciales para mejorar los

resultados en estos pacientes.

Por su parte, el articulo de Santoro y Steffensen (10) reviso la prevalencia, tipos, gravedad
y métodos de deteccidn de las cardiopatias en individuos con sindrome de Down, evaluando
los cambios a lo largo del tiempo. Se identificaron 56 articulos relevantes que mostraron una
prevalencia constante de 40-55% en décadas recientes, con los defectos del septo
auriculoventricular siendo los méas comunes. Los métodos de deteccion mostraron una
sensibilidad del 71-95%. Se concluyé que la prevalencia se ha mantenido constante, pero se
destaco la necesidad de estudios futuros con un enfoque més amplio y longitudinal para

mejorar el manejo de estas afecciones.

A su vez, el estudio retrospectivo de Zahari et al., (11) incluy6 a 754 pacientes con sindrome
de Down nacidos entre 2006 y 2015 para analizar las tendencias en la prevalencia y los
resultados de las cardiopatias congénitas en un pais de ingresos medios. Se encontrd que el
55% de los pacientes presentaban cardiopatias congénitas, siendo los defectos del septo
auriculoventricular los méas comunes, seguidos por las comunicaciones interventriculares y
latetralogia de Fallot. A lo largo del tiempo, la supervivenciay los resultados postoperatorios
mejoraron significativamente gracias a los avances en el manejo quirargico y el cuidado
perioperatorio. Aunqgue la prevalencia de cardiopatias congénitas se mantuvo constante, el
estudio subrayo la importancia de detector a tiempo y el manejo integral para optimizar los

resultados en esta poblacion.

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

en individuos con sindrome de Down, enfocandose en el diagndstico, prevalencia y manejo
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de enfermedades cardiacas congénitas y otras condiciones cardiovasculares. Utilizando las
directrices de PRISMA, se analizaron 460 articulos seleccionados de 1662 relevantes,
encontrando que la prevalencia de cardiopatias congénitas varia entre 23% y 79%, siendo
los defectos del septo auriculoventricular los mas comunes. Se observd una alta incidencia
de hipertension pulmonar y mejoras en la deteccion prenatal y neonatal. La conclusion
enfatiza la importancia de un enfoque integral y multidisciplinario para mejorar los

resultados de salud.

Finalmente, el estudio Lagan et al., (13) reviso las hospitalizaciones nacionales de pacientes
con sindrome de Down (CHD) en Italia durante 15 afios, analizando datos de 12,362
admisiones entre 2001 y 2016. De los 6,527 individuos con sindrome de Down y CHD, el
49.1% eran mujeres y el 50.9% hombres, con el defecto del septo auriculoventricular
(AVSD) siendo la anomalia mas comun en el 65.1% de los casos. Las hospitalizaciones
relacionadas con procedimientos cardiacos representaron el 47.3% del total, y la mortalidad
hospitalaria fue del 2.3%, siendo mas alta en menores de un afio. El estudio concluyé que la
prevalencia de CHD ha permanecido constante, con mejoras significativas en los resultados
postoperatorios gracias a avances en el manejo quirtrgico, destacando la importancia de la

deteccion temprana y un enfoque multidisciplinario.

2.2. Sindrome de Down (Trisomia 21)

La condicion genética conocida como sindrome de Down, o trisomia 21, se caracteriza por
la presencia de un cromosoma 21 adicional. Los individuos con sindrome exhiben una
combinacion distintiva de caracteristicas de tipo fisicas, retrasos en el desarrollo y niveles

variables de deterioro cognitivo (14).

La causa principal de la trisomia 21 es un error en el proceso de division celular conocido
como no disyuncién. La consecuencia de este error es la existencia de un duplicado adicional
del cromosoma 21 en toda o en una parte de la composicién celular de un individuo. La no
disyuncion puede ocurrir durante la creacion de gametos o en las divisiones celulares
iniciales del embrion. En casos mas raros, la trisomia 21 puede surgir de una translocacion,
en la que un segmento del cromosoma 21 se vincula a otro, o de un mosaicismo, en el que

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

Los individuos con sindrome de Down pueden presentar baja estatura, tono muscular bajo,
una cara plana con un puente nasal aplanado, pliegue epicantico en los o0jos y un unico

pliegue en la palma de la mano. Ademas de estas caracteristicas fisicas, estos individuos
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tienen un mayor riesgo de padecer varias condiciones médicas, incluyendo cardiopatias
congénitas, problemas gastrointestinales, trastornos hematoldgicos como la leucemia, y

disfunciones tiroideas (17).

El impacto en el desarrollo cognitivo varia ampliamente entre las personas con sindrome de
Down, con discapacidades intelectuales que pueden ser leves 0 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 ultimos afios han sido testigos de un resurgimiento significativo en la esperanza de vida
de las personas con sindrome de Down, debido a los avances en la tecnologia médica y una
mejor atencion integral. En la década de 1980, la esperanza media de vida era de
aproximadamente 25 afios, pero hoy ha aumentado a 60 afios o incluso mas. Este incremento
se debe en gran parte a la deteccidon tempranay al tratamiento efectivo de las complicaciones

médicas asociadas, especialmente las cardiopatias congénitas (19).
2.2.1. Aspectos genéticos

e Trisomia 21 completa: La no disyuncion, la causa principal de alrededor del 95%
de los casos de sindrome de Down, es responsable de un error en la division celular.
En lugar de las tipicas dos copias del cromosoma 21, una célula termina con tres
copias. Este error puede manifestarse durante el desarrollo de los 6vulos o del
espermatozoide, o en las divisiones iniciales del embrion, dando lugar a que un

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

e Translocacion: Aproximadamente el 4% de los casos de sindrome de Down son el
resultado de una translocacion, en la que un segmento del cromosoma 21 se conecta
con un cromosoma diferente. En algunos casos, esta translocacion puede heredarse

de un padre que porta la alteracion genética sin experimentar ninguna sintomas (21).

e Mosaicismo: Representando cerca del 1% de los casos, el mosaicismo ocurre cuando
el error en la division 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 expresion menos severa de las caracteristicas del

sindrome de Down (22).
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2.2.2. Aspectos bioldgicos

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

el equilibrio genético y la regulacion de estos genes, 1o que provoca una sobreproduccién de

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

Caracteristicas fisicas: Las personas frecuentemente exhiben caracteristicas fisicas
Unicas, incluida una estatura mas baja, hipotonia muscular, una cara plana con un

puente nasal aplanado, pliegues epicanticos en los 0jos y un pliegue unico (17).

Desarrollo cognitivo: La discapacidad intelectual varia ampliamente, pudiendo ser
leve 0 moderada. Es frecuente observar demoras en el desarrollo del habla y las
habilidades fisicas. La intervencion temprana con terapias fisicas, 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).

Neurobiologia: 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 desempefian un papel en que se pueda desarrollar,
uno de los cuales es el gen APP, que esta asociado con la enfermedad de Alzheimer.
De hecho, casi todas los individuos con sindrome de Down desarrollan cambios

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

2.2.3. Manifestaciones clinicas generales

Las manifestaciones del Sindrome de Down son diversas y varian en su grado de severidad

entre los individuos, pero comparten ciertas caracteristicas comunes.

a. Caracteristicas fisicas

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

persiste a lo largo de su vida adulta. Esta condicién también se asocia con hipotonia

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

que los nifios alcancen hitos como sentarse, gatear y caminar en el tiempo esperado (27).

19



Entre los rasgos faciales distintivos se encuentran una cara plana, especialmente en el puente
nasal, ojos con pliegues epicénticos (pliegues adicionales de piel en el angulo interno del
0j0) y una boca pequefia con tendencia a que la lengua sobresalga. Ademas, es comun
encontrar un unico pliegue transversal, conocido como pliegue simiesco. Otros rasgos
pueden incluir orejas pequefias y de implantacién baja, cuello corto, y manos y pies pequefios
(21).

Los individuos con sindrome de Down también tienen una mayor propension a problemas
ortopédicos debido a la laxitud ligamentosa, que puede llevar a condiciones como la
subluxacion atlantoaxial, donde las primeras dos vértebras cervicales se deslizan una sobre
otra. Otros problemas ortopédicos comunes son los pies planos y la dislocacién de cadera
(28).

b. Desarrollo cognitivo

Las personas con sindrome 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 sindrome de Down pueden empezar a hablar més tarde que sus pares y
desarrollar un vocabulario més limitado, aunque la intervencion 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 intervencion temprana, como la terapia fisica y ocupacional, es crucial
para mejorar estas habilidades y promover la independencia en las actividades diarias. Las
personas con sindrome 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 adquisicion de habilidades también pueden ser mas lentos.
Los nifios pueden aprender a leer y escribir, pero generalmente lo hacen a un ritmo mas
pausado que otros nifios. La educacién adaptada y los programas de intervencion temprana
son esenciales para proporcionar un entorno de aprendizaje adecuado que satisfaga sus

necesidades especificas (21).
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A pesar de estas dificultades, las personas con sindrome 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 interaccion social y la inclusion son muy

beneficiosas para su desarrollo global (21).

2.3. Cardiopatias congénitas en trisomia 21

Las cardiopatias congénitas son una de las complicaciones médicas més prevalentes y serias
en nifios con sindrome de Down (trisomia 21). Estas malformaciones del corazén, presentes
desde el nacimiento, afectan entre el 40% y el 60% de los individuos con esta condicion. Las
cardiopatias congénitas varian en tipo y severidad, influyendo significativamente en la salud

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

2.3.1. Tipos comunes de cardiopatias congénitas en trisomia 21
2.3.1.1. Defecto del septo auriculoventricular (DSAV)

Es la anomalia cardiaca mas comun en infantes, representando cerca del 45% de los casos.
Este defecto implica una apertura en el septo que separa las cAmaras superiores (auriculas)
y las inferiores (ventriculos) del corazoén, lo que permite la mezcla de sangre oxigenada y
desoxigenada. La afeccion conocida como AVSD, que puede ser completa, parcial o
transitoria, generalmente requiere una intervencion quirdrgica para rectificar la anomalia y
mitigar el riesgo de complicaciones graves, como insuficiencia cardiaca e hipertension

pulmonar (29).

2.3.1.2. Comunicacion interventricular (CIV)

El segundo defecto mas comun, implica una abertura en el septo interventricular,
permitiendo el paso de sangre entre los ventriculos izquierdo y derecho. La gravedad de la
CIV varia segun el tamafio del defecto y puede necesitar desde monitoreo regular hasta
cirugia para evitar problemas como insuficiencia cardiaca y un desarrollo inadecuado del

crecimiento (30).

2.3.1.3. Tetralogia de Fallot

Es una combinacion de varios defectos cardiacos: comunicacion interventricular, estenosis
e hipertrofia ventricular derecha. Los nifios con tetralogia de Fallot suelen presentar cianosis
y a menudo requieren cirugia para corregir los defectos y mejorar la circulacion sanguinea
(32).
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2.3.1.4. Conducto arterioso persistente (CAP)

Después del nacimiento, el conducto arterioso, que es una conexion 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 respiracion
y la funcion cardiaca. Aunque el CAP puede cerrarse espontaneamente en algunos casos,

generalmente se requiere intervencion médica o quirdrgica (32).

2.4. Diagnostico y tratamiento de cardiopatias congénitas en trisomia 21

El diagndstico temprano y preciso de las cardiopatias congénitas en infantes es crucial para
su manejo adecuado y mejora de los resultados a largo plazo. Debido a la alta prevalencia
de estas anomalias en esta poblacion, es esencial una vigilancia constante y el uso de técnicas

avanzadas de diagndstico.

2.4.1. Ecocardiografia

La ecocardiografia permite detectar cardiopatias congénitas en nifios con sindrome de Down.
Este procedimiento no invasivo emplea ondas de ultrasonido para crear imagenes detalladas
del corazén y sus estructuras, permitiendo a los cardidlogos identificar defectos en las
paredes del corazon, las valvulas y los grandes vasos sanguineos. La ecocardiografia puede

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

e Ecocardiografia prenatal: Para las mujeres que tienen un alto riesgo de tener un
bebé con sindrome de Down, se recomienda someterse a una ecocardiografia fetal
entre las semanas 18 y 24 que se tiene de gestacion. Este examen puede detectar
defectos cardiacos significativos antes del nacimiento, permitiendo planificar

intervenciones médicas inmediatas postparto si es necesario (33).

e Ecocardiografia postnatal: Después del nacimiento, se recomienda que todos los
recién nacidos diagnosticados con sindrome de Down se sometan a una
ecocardiografia como medio para evaluar la presencia de posibles anomalias
cardiacas. Este examen es vital, ya que algunos defectos pueden no ser evidentes

clinicamente en las primeras horas o dias de vida (34).

2.4.2. Electrocardiograma (ECG)

El electrocardiograma es otra herramienta diagndstica utilizada para evaluar la funcién

cardiaca en nifios con sindrome de Down. EI ECG mide la actividad eléctrica que se produce
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en el corazén y puede ayudar a identificar arritmias, anormalidades en la conduccién y otros

problemas eléctricos que pueden acompafiar a las cardiopatias congénitas (34).

2.4.3. Radiografia de torax

El tamafio y la forma se pueden evaluar eficazmente mediante una radiografia de torax, lo
que proporciona informacién valiosa. Esta prueba puede revelar signos de insuficiencia
cardiaca, como cardiomegalia (aumento del tamafio del corazon) y congestion pulmonar.
Aunque no es especifica para diagnosticar defectos estructurales, es Util para evaluar el
impacto de una cardiopatia congenita en el funcionamiento general del corazon y los

pulmones (6).

2.4.4. Resonancia Magnética Cardiaca (MRI)

Es una técnica de imagen avanzada que proporciona imagenes detalladas del corazon sin la
exposicion a la radiacion ionizante. Esta prueba es especialmente util para evaluar defectos
complejos y para planificar intervenciones quirargicas. La MRI cardiaca puede proporcionar
informacidn precisa sobre la anatomia y la funcién del corazén, asi como sobre el flujo

sanguineo y la perfusion miocéardica (35).
2.4.5. Tomografia computarizada (CT) cardiaca

Utilizando rayos X, la tomografia computarizada del corazén es una técnica de diagnostico
avanzada que genera iméagenes precisas del corazon y sus vasos sanguineos, y sirve como
otra herramienta invaluable en el campo de la medicina. La CT cardiaca puede ser Gtil para
evaluar defectos estructurales complejos y para planificar procedimientos quirdrgicos o
intervenciones percutaneas. Aunque la CT implica exposicién a radiacion, su uso puede estar

justificado en situaciones donde se requiere una evaluacion anatdmica detallada (36).

2.4.6. Cateterismo cardiaco

El cateterismo cardiaco es una técnica invasiva que se utiliza tanto para el diagnéstico como
para el tratamiento de algunas cardiopatias congenitas. En el proceso, se inserta
cuidadosamente un catéter en un vaso sanguineo que conduce al corazén, lo que permite
medir las presiones intracardiacas, recolectar muestras de sangre y visualizar las estructuras
internas del corazon mediante angiografia. Este procedimiento puede ser particularmente Util

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

El tratamiento de las cardiopatias congénitas varia segun el tipo y la severidad del defecto.

Las opciones incluyen:
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e Intervenciones médicas: Algunos defectos menores pueden manejarse con
medicamentos para prevenir complicaciones. Los farmacos comunes incluyen

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

e Intervenciones quirurgicas: La cirugia es frecuentemente necesaria para corregir
los defectos mas graves. Los procedimientos pueden incluir la reparacion del septo,
la colocacion de parches para cerrar los agujeros, y la reconstruccion de las valvulas
cardiacas afectadas. Las cirugias pueden realizarse en una o varias etapas,
dependiendo de la complejidad del defecto (39).

e Cuidados postoperatorios: Después de la cirugia, los nifios requieren cuidados
intensivos y seguimiento regular para asegurar una recuperacion adecuada y
monitorizar la funcion cardiaca a largo plazo. Esto incluye visitas regulares al

cardidlogo, pruebas de imagen y evaluacién continua del desarrollo fisico y cognitivo
(7).
2.4.7. Tamizaje cardiaco (TNC)

Este medio de diagndstico (TNC) se ha determinado que es uno de los mas importantes
paraclinicos en la etapa neonatal para el diagnéstico oportuno de malformaciones cardiacas,
este consiste en tomar la saturacion de oxigeno en el miembro superior derecho y cualquier
pie del RN, con el objetivo de medir la saturacidén cuando exista baja perfusion. Esta prueba
se realiza a las 24 horas postparto, de no ser posibe, se realizard lo méas pronto previo al
egreso del RN.

Esta prueba se considera negativa cuando la saturacion 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 sera posittiva cuando la saturacion 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 encargara de realizar un ecocardiograma y

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

La calidad de vida de los nifios con sindrome de Down puede verse afectada
significativamente por una cardiopatia congenita. Los defectos cardiacos no tratados o mal
manejados pueden llevar a complicaciones graves como insuficiencia cardiaca, infecciones
respiratorias recurrentes y retraso en el crecimiento y desarrollo. Sin embargo, con un
diagndstico temprano, muchos nifios con estas condiciones pueden llevar una vida
relativamente normal y activa. Para mejorar los resultados de salud de los infantes
diagnosticados con sindrome de Down y cardiopatias congénitas, es fundamental
implementar una intervencion temprana, brindar atencion médica continua y ofrecer el
apoyo inquebrantable de sus familias. Cabe destacar que los avances en los procedimientos
quirdrgicos y la posterior atencion brindada han mejorado enormemente el pronostico de
estos individuos, permitiéndoles alcanzar un mayor estado de bienestar y progreso en su

desarrollo.
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CAPITULO I1l. METODOLOGIA.

3.1.Tipo de investigacion

El tipo de investigacion empleado en este estudio es una revision bibliogréfica sistematica.
Este enfoque se centra en recopilar, evaluar y sintetizar la literatura existente sobre un tema
especifico, en este caso, las cardiopatias congénitas. La revision bibliografica sistematica
permite identificar tendencias, evaluar la calidad de los estudios y consolidar el
conocimiento actual de una manera estructurada y objetiva. Esta metodologia es adecuada
para obtener una vision integral de la prevalencia, tipos, gravedad y manejo de las
cardiopatias congénitas en esta poblacion especifica.

3.2. Disefio de investigacion

El disefio de investigacion se realiz6 una revision sistemética de la literatura cientifica
disponible en las principales bases de datos. Este proceso incluye la identificacion, seleccion,
evaluacion y sintesis de estudios relevantes publicados entre 2018 y 2024. Se adoptaron
criterios estandarizados para asegurar la calidad y relevancia de los articulos seleccionados,
utilizando herramientas y directrices establecidas como PRISMA.

3.3. Fuentes de datos

Para llevar a cabo esta evaluacion, se realizaron investigaciones exhaustivas en maltiples
bases de datos cientificas 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 seleccion

e Criterios de inclusion

- Articulos publicados entre 2018 y 2024.

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

- Estudios en inglés y espariol.

- Estudios revisados por pares y publicaciones en revistas cientificas de alto impacto.
e Criterios de exclusion

- Estudios con datos incompletos o no verificables.

- Articulos de opinidn, editoriales y comentarios.

- Estudios que no especifican la metodologia utilizada.
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Duplicados o articulos que no aporten datos nuevos relevantes.

3.4. Técnicas de recolecciéon de datos

La recoleccion de datos en esta revision bibliografica sistematica se llevo a cabo mediante

varias técnicas, incluyendo:

Basqueda electronica en bases de datos: Se realizaron basquedas estructuradas en
las bases de datos seleccionadas utilizando términos clave relacionados con el
sindrome de Down y las cardiopatias congénitas. Se emplearon operadores booleanos
y filtros especificos para refinar los resultados y asegurar la relevancia de los

articulos recuperados.

Revision manual de referencias: Para garantizar una cobertura completa, las listas
de referencias de los articulos se examinaron cuidadosamente para descubrir
cualquier estudio potencial que pudiera haberse pasado por alto involuntariamente
durante la busqueda electronica inicial. Esta técnica permitié la identificacion de

articulos relevantes que no aparecieron en las busquedas automatizadas.

Evaluacion y seleccién de articulos: Para evaluar su pertinencia, los articulos
obtenidos fueron examinados primero revisando sus titulos y resimenes. Aquellos
que cumplian los criterios de inclusion se sometieron a una evaluacion exhaustiva de

su rigor metodolégico y la importancia de sus hallazgos.

Extraccion de datos: Se utilizd una hoja de calculo estandar para extraer datos
relevantes de cada estudio seleccionado, incluyendo informacion sobre la poblacion
estudiada, el disefio del estudio, los métodos de diagnostico utilizados, los tipos de
cardiopatias identificadas y los resultados clinicos reportados.

Sintesis de resultados: Los datos extraidos fueron sintetizados en una matriz que
permitio comparar y contrastar los hallazgos de diferentes estudios. Se realizaron
analisis descriptivos y se identificaron patrones y tendencias en la prevalencia, tipos

y manejo de las cardiopatias.
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3.5. Métodos de analisis, y procesamiento de datos.

Los datos recolectados fueron analizados utilizando métodos estadisticos descriptivos y de

sintesis cualitativa. A continuacion, se describen los pasos especificos seguidos en el analisis

y procesamiento de los datos:

Andlisis descriptivo: Para presentar una instantanea completa de los datos, se
emplearon estadisticas descriptivas para condensar los atributos esenciales de los
estudios que se incluyeron. Se llevé a cabo un examen exhaustivo de los datos
mediante el calculo de medidas de tendencia central, asi como medidas de dispersion,
. Este andlisis tuvo en cuenta diversas caracteristicas, como el tamafio de la muestra,
el rango de edad de los pacientes, los tipos de cardiopatias congénitas estudiadas y
las tasas de prevalencia y mortalidad.

Sintesis cualitativa: Los resultados de los estudios se agruparon segun temas
comunes, tales como tipos de cardiopatias, métodos de diagnostico, intervenciones
terapéuticas y resultados clinicos. Se utiliz6 una sintesis cualitativa para integrar los

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

Evaluacion de la calidad del estudio: Se utilizd una herramienta de evaluacion
critica para valorar la calidad metodoldgica de los estudios. Los resultados se

clasificaron en categorias de alta, media o baja calidad.

Anélisis de subgrupos: Se obtuvieron analisis en subgrupos para explorar
diferencias en los resultados segun variables especificas, como el pais de origen de

los estudios, el disefio del estudio y la edad de los pacientes.
presentacion de resultados: Los resultados se presentaron en tablas para facilitar la

comparacion y la interpretacion de los datos para develar las tendencias en la

prevalencia y los resultados de las cardiopatias congénitas en los infantes.
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4.1. Resultados

Tabla 1

CAPITULO IV. RESULTADOS Y DISCUSION

Cardiopatias congénitas mas frecuentes en pacientes pediatricos con trisomia 21

Autor v Afio Revista Pais Titulo Metodologia Muestra Resultados
Pfitzer et al ., European Alemania Dynamics in Amnalisis de datos del Registro 1618 pacientes con Incremento en la prevalencia de nifios
2018 (8) Journal of prevalence of Nacional de Defectos Cardiacos SD v cardiopatias nacidos con SD v cardiopatias congénitas
Pediatrics Down syndrome Congénitos en Alemania congénitas nacidos de 2010 a 2014; el defecto del septo
in children with entre 1980 v 2014 auriculoventricular fue el fenotipo mas
congenital heart comuin.
disease
Delany et al., Journal of Internacional Down syndrome Revision de literatura utilizando  Articulos relevantes El 50% de los recién nacidos con DS
2021 (7 Congenital and congenital términos médicos para publicados desde tienen CHD, v muchos de estos defectos
Cardiology heart disease: identificar articulos revisados 2010, con algunas cardiacos requieren intervencion

perioperative
planning and

management

por pares sobre la atencidn
perioperatoria en pacientes con

DS y CHD

publicaciones
anteriores

importantes

quirirgica o por catéter en la infancia. Se
requiere una planificacidon cuidadosa para
la cirugia cardiaca, evaluando tanto la
enfermedad cardiaca como no cardiaca,
con atencidn especial al riesgo de

hipertension pulmonar. La mortalidad con
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cirugia cardiaca en pacientes pedidtricos
con DS es comparable a la poblacion
general, excepto en aquellos con defectos
cardiacos de un solo ventriculo funcional.
Las comorbilidades subyacentes pueden
contribuir a complicaciones

postoperatorias v aumento en la estancia

hospitalaria.
Santoro et al | Journal of Internacional  Congenital heart  Rewvisidn de literatura basada en 56 articulos La prevalencia de CHD en DS varid entre
2021 (10) Congenital disease in Down  busquedas en PubMed para relevantes de 1950a  20% v 57.9%, manteméndose constante
Cardiology syndrome — A evaluar la prevalencia, tipo, 2019 en 40-35% en décadas recientes. Se
review of severidad y tamizaje de CHD en observd una tendencia hacia fenotipos
temporal changes DS mas leves en algunos estudios y una
mejora en el prondstico de CHD en DS
con el tiempo. Sensibilidades de tamizaje
por examen fisico, radiografia de torax y
electrocardiograma reportaron enire 71-
95%.
Zahari et al_, European Malasia Ten-year trend in ~ Estudio de cohorte retrospectivo 754 pacientes con La prevalencia de enfermedades cardiacas
2019 (11) Journal of prevalence and para determinar las tendencias sindrome de Down, congénitas en pacientes con sindrome de
Pediatrics outcome of Down  en la prevalencia v de los cuales 414 Down fue similar a la de los paises de

syndrome with
congenital heart

disease mn a

supervivencia de pacientes con
sindrome de Down y
enfermedades cardiacas

(55%4) tenian
enfermedades

altos ingresos, pero la tasa de
supervivencia fue menor debido a la

limitada experiencia v recursos para
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middle-income

congénitas nacidos entre 2006 v

cardiacas congénitas

cirugias oportunas. Las tasas de

country 2015 en Malasia supervivencia a 1, 5 y 10 afios fueron del
85.5%, T4.6% v 72.9%, respectivamente.
Al-Fahham ¥ The Egipto Pattern of Estudio retrospectivo de tres 1005 pacientes con La CHD ciandtica fue la mas comin
Al 2021 (40)  Egyptian congenital heart afios basado en datos de 1005 enfermedades (79.2%), con el defecto del septo
Heart dizease among pacientes con enfermedades cardiacas congénitas  ventricular v la tetralogia de Fallot como
Journal Egyvptian cardiacas congénitas las lesiones aciandticas y ciandticas mas
children: a 3-year confirmadas por ecocardiografia, comunes, respectivamente. La mayoria de
retrospective registrados en la Clinica de los casos se diagnosticaron en el primer
study Cardiologia Pediatrica de un afio de vida (86.7%). Se encontro
hospital universitario infantil consanguinidad en el 44.6% de los
pacientes. El sindrome de Down fue la
anomalia cromosémica mas frecuente,
con el defecto del septo
auriculoventricular como la lesidn
cardiaca mas caracteristica.
Banaetal, Internationa India Prevalence of Estudio observacional 100 nifios con El 23% de los pacientes presentaron
2018 (41) 1 Journal of extracardiac transversal realizado en el enfermedades malformaciones extracardiacas (ECM)
Contempora malformations Instituto de Postgrado en cardiacas congénitas  mayores, siendo el sindrome de Down el
v associated with Ciencias Pedidtricas Dr. B. C. mas comiin (50% de los casos con ECM).
Pediatrics congenital heart Roy, Kolkata, de julio de 2014 a Las malformaciones mas frecuentes
disease junio de 2016. fueron del sistema nervioso central v

gastrointestinal (30.4% cada una). Se
recomienda la biisqueda de ECM en
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pacientes con enfermedades cardiacas
congénitas para un manejo integral y

mejor pronostico.

Rambo-Martin =~ G3: Genes, Estados Analysis of Copy  Estudio de cohorte utilizando un 409 individuos con No se encontraron N Vs individuales en
etal 2018 (42) Genomes, Unidos Number Variants  microarray personalizado sindrome de Down, el cromosoma 21 que estuvieran
Genetics on Chromosome incluidos 198 casos asociadas con AVSD. Mayor mcidencia
21 in Down con AVSD y 211 de duplicaciones en casos que en
Syndrome- controles sin defectos  controles en la poblacion caucasica.
Associated cardiacos
Congenital Heart
Defects
Gramaglia et J Biol No Congemital heart  Rewvision de estudios existentes  Pacientes pediatricos  Mas del 50% tienen cardiopatias
al., 2020 (43) Regul especificado disease in Down con sindrome de congénitas; defectos del septo
Homeost Syndrome Down auriculoventricular son los mas comunes.
Apgents
Muhammad Turkish Pakistan Congemital heart  Estudio retrospectivo basadoen 350 mifios con 41.8% presentaron defectos cardiacos
Yaqoob et al. Journal of dizease and registros sindrome de Down congénitos, el defecto septal ventricular
2019 (44) Pediatrics thyroid fue el mas comun. Disfuncion tiroidea en
dysfunction in el 229 de los casos.
Down syndrome
reported at
Children's
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Hospital, Lahore,
Pakistan

Somasundaram Journal of  India Study on Estudio descriptivo en un 112 nifios con 49.1% tenian enfermedades cardiacas
A Ramkumar  Pediatrics Congenital hospital terciario durante un afio  sindrome de Down congénitas; defecto septal ventricular
P 2018 (45) and Infants Cardiac Defects confirmados (34.5%) v defecto del cojin endocardial
of Down cromosomicamente (21.8%
Syndrome
Children
Alhuzaimi et Cureus Arabia Congenital Heart  Estudio retrospectivo transversal 468 pacientes 58.8% presentaron defectos cardiacos
al. 2021 (4) Saudita Defect and pediatricos con congénitos; los defectos mas comunes
Pulmonary sindrome de Down fueron VSD (29.45%), ASD (26.9%), v
Hypertension in AVSD (22.9%). Hipertension pulmonar
Children Xith en 21.5% de pacientes con CHD.
Down Syndrome:
Clinical Profile
Over Two
Decades
Artur Dobosz,  Developme  Polonia Long-term trends  Andlisis retrospectivo de 500 500 pacientes con 57.6% presentaron malformaciones
Mirostaw y ntal Period in the prevalence  pacientes consecutivos con sindrome de Down cardiacas; el CAVC fue la anomalia mas
Bik- Medicine of congenital sindrome de Down nacidos entre frecuente (35.1%). La frecuencia de
Multanowski heart defects in 2006 v 2017 CAVC ha disminuido significativamente
2019 (48) patients with en afios recientes.

Down syndrome
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in southern

Poland
Drakopoulou et  World Grecia Congenital heart  Editorial comentando un caso No aplica (editorial)  En un estudio poblacional en el noreste de
al., 2020 (47) Journal of 'Challenges' in clinico Inglaterra (1985-2006), el 42% de los
Cardiology Down syndrome bebés con sindrome de Down presentaban
anomalias cardiovasculares. De 821
bebés, el 23% tenia anomalias multiples.
Las lesiones primarias incluian AVSD
completa (37%), comunicacién
interventricular (31%), CIA (13%),
AVED parcial (6%), tetralogia de Fallot
(5%) y CAP (4%).
AlSuwayfes et Annals of Trak Congenital heart  Estudio caso-control basado en 76 nifios con 59% de los nifios con sindrome de Down
al., 2020 (48) the College dizeases and ecocardiografia sindrome de Down 'y presentaron cardiopatias congénitas,
of pulmonary 76 nifios sin sindrome  siendo CAVC v ASD los mas comunes.
Medicine, hypertension de Down (grupo PAH fue significativamente mas alta en
Mosul among Down control) nifios con sindrome de Down (30%) en
syndrome comparacion con el grupo control
pediatric patients (10.5%).
Aminaron etal, Journal of Nigeria Prevalence and Estudio prospectivo hospitalario 24 nifios con 95.8% presentaban cardiopatias
2022 (49) Cardiology pattern of sindrome de Down congénitas; AVSD fue la mas comin
and congenital heart (66.6%), seguida de TOF (8.3%). 33% de

Cardiovasc disease among los nifios tenia hipertension pulmonar.



ular children with
Medicine Down syndrome
seen in a Federal
Medical Centre in
the Niger Delta
Region, Nigeria
Duru et al | Journal of Nigeria Congenital heart  Estudio descriptivo transversal 35 nifios con Todos los nifios tenian CHD. AVSD fue
2020 (50) Medicine in disease and sindrome de Down la mas comun (28.6%), seguida de VSD
the Tropics associated (22.9%) v PDA (14.3%). 48.6% tenia
comorbidities insuficiencia cardiaca v 14.3%
among children hipertension pulmonar.
with Down
syndrome in the
Niger Delta
region of Nigeria
Moayad etal,  Annals of Trak Frequency of Estudio de series de casos 69 pacientes con 72 5% presentaban cardiopatias
2018 (51) the College congenital heart sindrome de Down congénitas. El defecto més comun fue la
of disease among ASD (30%), seguido del canal AV
Medicine, patients with completo (20%) v 1la VSD (20%). El
Mosul Down’s 14.5% de los pacientes presentaban otras

syndrome in

Mosul

anomalias congénitas, siendo las mas
frecuentes la atresia intestinal v la atresia

anal (40% cada una).
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Sadoh et al | Sri Lanka Nigenia Profile of clinical  Estudio descriptivo transversal 64 mifios con 80% presentaban cardiopatias congénitas,
2018 (52) Journal of features, sindrome de Down stendo AVSD el mas comuin (39%). Otras
Chald congenital heart comorbilidades incluyeron insuficiencia
Health disease and other cardiaca congestiva (48.6%) v neumonia
comorbidities in (42.9%).
children with
Down syndrome
in a tertiary care
centre in Nigeria
Bimam-Endale Internationa Etiopia Prevalence and Estudio retrospectivo 502 pacientes con 67.3% presentaban cardiopatias
v Seyoum 2024 1 Journal of Patterns of sindrome de Down congénitas; PDA (28.5%), VSD (23.2%)
(53) General Congenital Heart v AVSD (21.9%) fueron las mas
Medicine Defects and comunes. 32.8% presentaban multiples
Other Major anomalias cardiacas. 75.1% de los sujetos
Non-Syndromic tenian al menos una anomalia estructural
Congenital congénita.
Anomalies
Among Down
Syndrome
Patients: A
Retrospective
Study
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4.2. Discusién

En este estudio, se analizaron 19 articulos cientificos para identificar las cardiopatias
congénitas mas frecuentes en pacientes pediatricos con trisomia 21. Los resultados
mostraron que las anomalias cardiacas mas comunes fueron el defecto del septo
auriculoventricular (AVSD), la comunicacion interventricular (VSD) y el conducto arterioso
permeable (PDA). Ademas, se observo una alta prevalencia de hipertension 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 sindrome de Down. Por ejemplo,
el estudio de Dobosz y Bik-Multanowski en Polonia report6 que el 57.6% de los nifios con
sindrome de Down presentaban malformaciones cardiacas, siendo el AVSD la mas comun
(46). Similarmente, el estudio de Alhuzaimi et al. en Arabia Saudita encontré que el 58.8%
de los pacientes presentaban defectos cardiacos congénitos, con una alta prevalencia de
VSD y ASD (4). Ademas, un estudio en Nigeria realizado por Duru et al. report6 que el
80% de los infantes presentaban cardiopatias congénitas, con AVSD siendo la mas
frecuente (50).

La prevalencia de estas anomalias se alinea también con el estudio de Yassen, Fawzi y
Alsaoor en Irak, donde el 72.5% de los pacientes con sindrome presentaban cardiopatias,
con una alta incidencia de ASD (30%) y VSD (20%) (51). De manera similar, el estudio de
Sadoh, Eki-udoko e Isah en Nigeria encontré que el 80% de los nifios con sindrome

presentaban cardiopatias congénitas, con AVSD siendo la mas frecuente (39%) (52).

La alta prevalencia de AVSD y VSD sugiere que los cardiélogos y pediatras deben estar
particularmente atentos a estas anomalias durante las evaluaciones iniciales. Ademas, la
presencia significativa de hipertension pulmonar resalta la necesidad de monitoreo regular y
tratamiento oportuno para prevenir complicaciones graves. La hipertension pulmonar,
observada en un 21.5% a 30% de los casos, es una complicacion critica que requiere atencion
especial (4, 48).

Aunque este estudio proporciona una vision comprensiva de las cardiopatias congénitas en
pacientes con sindrome de Down, presenta algunas limitaciones. Primero, la mayoria de los

fueron de disefio retrospectivo, lo que podria introducir sesgos en la recopilacion de datos.
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Ademas, la variabilidad en los métodos de diagnostico y las poblaciones estudiadas puede
limitar la generalizacion de nuestros hallazgos. Futuras investigaciones deberian considerar

disefios prospectivos y muestras mas grandes para validar estos resultados.
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CAPITULO V. CONCLUSIONES y RECOMENDACIONES

5.1. Conclusiones

Los estudios analizados han demostrado consistentemente que las cardiopatias congenitas
mas frecuentes en pacientes pediatricos con sindrome de Down son la comunicacion
interventricular (VSD) y el conducto arterioso permeable (PDA). Estas anomalias
representan un porcentaje significativo de los casos, con prevalencias que varian entre el
20% y el 67.3% segun diferentes estudios. La alta incidencia de estas condiciones resalta la
necesidad de un diagndstico temprano y una vigilancia constante para mejorar los resultados

clinicos en esta poblacién vulnerable.

Con base en la literatura revisada, es evidente que existe una correlacion significativa entre
el sindrome de Down y la aparicion de cardiopatias congénitas. Los hallazgos revelan que
entre el 40% y el 80% de los individuos con sindrome de Down presentan algun tipo de
anomalia cardiaca congénita. Esta relacion se explica, en parte, por las alteraciones genéticas
especificas de la trisomia 21, que afectan el desarrollo cardiaco. La variabilidad en la
prevalencia reportada puede deberse a diferencias en las poblaciones estudiadas, los métodos

de diagnostico vy los criterios de inclusion utilizados en los diferentes estudios.

Las complicaciones sistémicas mas importantes asociadas a las cardiopatias congénitas en
pacientes incluyen la hipertension pulmonar, insuficiencia cardiaca congestiva y una mayor
susceptibilidad a infecciones respiratorias. La hipertension 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
gestion multidisciplinaria y un seguimiento continuo para prevenir y tratar estas condiciones

de manera eficaz.

5.2. Recomendaciones

Se recomienda la implementacion de programas de deteccion temprana de cardiopatias
congeénitas. Esto incluye la realizacion rutinaria de ecocardiogramas en las primeras semanas
de vida para identificar defectos cardiacos congenitos comunes como el AVSD, VSD y PDA.
La deteccion temprana permitira un manejo adecuado y oportuno, mejorando

significativamente los resultados clinicos.
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Es crucial desarrollar y aplicar protocolos de manejo multidisciplinario que incluyan la
colaboracidn entre pediatras, cardiélogos, neumologos y otros especialistas relevantes. Estos
protocolos deben abordar no solo las cardiopatias congénitas sino también las
complicaciones sistémicas asociadas como la hipertension pulmonar y las infecciones

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

Para mejorar nuestra comprension y mejorar la calidad de la atencion a los individuos con
sindrome de Down, es fundamental apoyar la investigacion en curso sobre las cardiopatias
congénitas en esta poblacion y las complicaciones relacionadas. Ademas, es imperativo
priorizar la educacion y capacitacion continua de los proveedores de atencion médica,
garantizando que estén actualizados con los Gltimos avances en el diagnéstico. Al ofrecer
capacitacion especializada, los equipos de atencion médica pueden mejorar su competencia
en el manejo de casos complejos y brindar atencion excepcional a pacientes con sindrome

de Down.
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