UNIVERSIDAD CATOLICA
DE SANTIAGO DE GUAYAQUIL
FACULTAD DE CIENCIAS DE LA SALUD

CARRERA DE MEDICINA

TEMA:
Comunicacion interventricular en pacientes pediatricos con sindrome
de Down en el Hospital IESS Ceibos en el periodo 2017 al 2022.

AUTORES:
Ibarra Pesantes, Loren Haziel

Ledn Atancuri, Estefania Beatriz

TUTOR:

Dr. Ayén Genkuong, Andrés Mauricio

Trabajo de titulacion previo a la obtencién del titulo de:
MEDICO

Guayaquil, Ecuador
17 de mayo del 2024



UNIVERSIDAD CATOLICA
DE SANTIAGO DE GUAYAQUIL

FACULTAD DE CIENCIAS DE LA SALUD

CARRERA DE MEDICINA

CERTIFICACION

Certificamos que el siguiente trabajo de titulacion, fue realizado en su totalidad por
Ibarra Pesantes, Loren Haziel y Leén Atancuri, Estefania Beatriz, como

requerimiento para la obtencion del titulo de médico.

WAYON GENKUONG
o T

LA e

2
BEAT

F.

Dr. Ayén Genkuong, Andrés Mauricio

DIRECTOR DE LA CARRERA

Dr. Juan Luis Aguirre Martinez

Guayaquil a los 17 dias del mes de mayo del afio 2024



UNIVERSIDAD CATOLICA
DE SANTIAGO DE GUAYAQUIL

FACULTAD DE CIENCIAS DE LA SALUD
CARRERA DE MEDICINA

DECLARACION DE RESPONSABILIDAD

Nosotros, Ibarra Pesantes, Loren Haziel
Leon Atancuri, Estefania Beatriz

DECLARAMOS QUE
El trabajo de Titulacion: Comunicacion interventricular en pacientes pediatricos con
sindrome de Down en el Hospital IESS Ceibos en el periodo 2017 al 2022, previo a
la obtencion del titulo de médico, ha sido desarrollado respetando derechos intelectuales
de terceros conforme a las citas que constan en el documento, cuyas fuentes se
incorporan en las referencias o bibliografias. Consecuentemente este trabajo es de

nuestra total autoria.

En virtud de esta declaracion, nos responsabilizamos del contenido, veracidad y alcance

del Trabajo de Titulacion referido.

Guayaquil, a los 17 dias del mes de mayo del afio 2024

LOS AUTORES

YESTEFANIA
¥ BEATRIZ LEON
% ATANCURT

"HAZIEL IBARRA

F.

Ibarra Pesantes, Loren Haziel Ledén Atancuri, Estefania Beatriz




UNIVERSIDAD CATOLICA
DE SANTIAGO DE GUAYAQUIL

FACULTAD DE CIENCIAS DE LA SALUD

CARRERA DE MEDICINA

AUTORIZACION

Nosotros, Ibarra Pesantes, Loren Haziel
Leon Atancuri, Estefania Beatriz

Autorizamos a la Universidad Catdlica de Santiago de Guayaquil a la publicacién en la
biblioteca de la institucion del Trabajo de titulacion: Comunicacién interventricular en
pacientes pediatricos con sindrome de Down en el Hospital IESS Ceibos en el periodo
2017 al 2022, cuyo contenido, ideas y criterios son de nuestra exclusiva responsabilidad

y total autoria.

Guayaquil, a los 17 dias del mes de mayo del afio 2024

LOS AUTORES

YESTEFANIA
YBEATRIZ LEON
& ATANCURT

F.

Ibarra Pesantes, Loren Haziel Ledén Atancuri, Estefania Beatriz




REPORTE DE COMPILATIO

o
I CERTIFICADO DE ANALISIS
C  magister
-

P72 LEON IBARRA COMUNICACION
INTERVENTRICULAR EN PACIENTES

PEDIATRICOS CON SINDROME DE DOWN

Nombre del documento: P72 LEON IBARRA COMUNICACION
INTERVENTRICULAR EN PACIENTES PEDIATRICOS CON SINDROME DE
DOWN.docx

ID del 8e79ef77babdb0a626cebe901bObcde62e1837d1
Tamafio del documento original: 941,5 kB

Ubicacién de las similitudes en el documento:

III | '

Fuentes principales detectadas
nNe Descripciones

317/18946/3/T-UC

http://re orio.ucsg.ed
13 fuentes similares

vision.docx #a1a
222  ®El documento proviene de migrupo
11 fuentes similares

repositorio.ucsg

10 fuentes similares

ru.dgb.unam.mx
a @  rupsirudgounam

1 fuente similar

Fuentes con similitudes fortuitas

nNe Descripciones

Documento de otro usuario
® El documento proviene de otro grupo

www.ncbi.nim.nih.gov

www.ncbi.nim.nih g ov/pmc/arti

www.ncbi.nlm.nil
bi.nlm. nit

https :/www w/pmc/arti

Documento de otro usuario #088643
@ El documento proviene de otro grupo

Documento de otro usuario #0:
@ El documento praviene de otro grupo

BEBQOH

Fuentes mencionadas (sin similitudes detectadas) Estas fuentes han sido citadas

Depositante: undefined ESTEFANIA BEATRIZ LEON
ATANCURI

Fecha de depésito: 2/5/2024

Tipo de carga: email_submission

fecha de fin de analisis: 2/5/2024

Textos fuentes
sospechosos mencion

pdfixt 1%

1 MR https:/pubmed.ncbi.nim.nih.gov/36716257/

2 NN hitps:/www.ncbi.nim.nih.gov/pmc/articles/PMC7586367/pdf/cureus-0012
3 R https://www.ncbi.nim.nih.gov/b ooks/NBK 526016/

4 & https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/513023-014-0144-2#citeas
5 &R https://www.ncbi.nim.nih.gov/books/NBK55751 1/

F.

D < 1% Similitudes

0% similitu

entre comillas

entre Iz

< 1% Idiomas no
reconocidos

Numero de palabras: 11.017
Nuamero de caracteres: 72.512

M Palabras

dénticas: 19 (147 palabras)

D Palabras idérntica:

4 palabras)

(D Palabras idénticas: 1% (116 palabras)
) Palabras idénticas: < 1% (22 palabras)
Datos adicionales

| (0 Palabras idénticas: < palabras)

| (D Palabras idénticas: < palabras)

en el documento sin encontrar similitudes

Dr. Ayén Genkuong, Andrés Mauricio



AGRADECIMIENTO

Me gustaria agradecer a mis padres y mi hermano, quienes han estado conmigo
apoyandome desde el primer dia que pisé la facultad de medicina, y no han dejado de

darme animos para culminar la carrera.

Gracias a mi compariera de tesis, Tefi, quien desde primer ciclo ha sido mi amiga y al final
de todo, decidimos irnos al mismo hospital y hacer la tesis juntas. Quien ha estado para
mi en buenos y malos momentos, me ha apoyado y aconsejado en todo. Gracias a mis
demas comparfieros que me han hecho de la universidad y el internado un lugar con puros

recuerdos bonitos y felices.

Muchas gracias al Dr. Ayon, que, aunque Tefi y yo le causaramos muchos dolores de
cabeza durante las reuniones, nos guiaba en todo lo que podia para que pudiéramos

terminar la tesis, me llevo una muy buena impresién del doctor.
- Loren Ibarra Pesantes

AGRADECIMIENTO

Quiero agradecer a mi familia, a mi mama por siempre motivarme y darme fuerzas para
seqguir adelante; a mi papa, que incluso antes de empezar ya estaba orgulloso de mi, y
me ha aconsejado; a mi hermanita de cuatro patas, mi fiel compafiera de estudio, que
ahora esta en el cielo y no pudo verme culminar esta carrera que ella y yo empezamos;
a John que ha sido un pilar fundamental durante casi toda la carrera; a Sol por apoyarme

y siempre confiar en mi.

Gracias Loyi por aceptar ser mi companera de tesis, te estimo mucho como compafiera,

amiga y colega, sé que tienes un gran futuro.

Gracias a nuestro tutor, el Dr. Ayén, por guiarnos, tenernos paciencia, y siempre tratar de

hacernos el camino menos estresante.

- Estefania Ledn Atancuri

Vi



DEDICATORIA

En dedicacion a mis padres, que se ha esforzado en todo lo que han podido para
brindarme lo necesario para poder terminar la carrera, por los miles de consejos y la
fortaleza que me dan; a mi hermano, el que me siempre esta ahi para mi, el que
escucha mis historias de lo que me pasaba en la Universidad y, ahora, en el hospital,

sin ellos, mi familia, no hubiera llegado tan lejos.
- Loren Ibarra Pesantes

Dedicado a mis queridos padres, quienes dieron todo de si para que pueda estar aqui
el dia de hoy. A mis amigos, aquellos que persistieron y me acompanaron durante toda

esta jornada. A mis maestros, por su gran dedicacion a la ensefianza.

- Estefania Ledn Atancuri

Vil



UNIVERSIDAD CATOLICA
DE SANTIAGO DE GUAYAQUIL

FACULTAD DE CIENCIAS DE LA SALUD

CARRERA DE MEDICINA

TRIBUNAL DE SUSTENTACION

DR. RONNY MOSCOSO

DR. ROBERTO BRIONES

OPONENTE

Vil



indice

RESUMEN ...ttt e et ee e e e s e e eeee et seseeeseeeeeeeeseseseseeees s eseseseseeeeeaseseseseseesseseseseseseessasesenenens X
A B ST RA CT et ee e et et e s e e e e e et et et e e e e eeeee e et e e e seeese et e e e seeeseee et s s eeeeeee et en s s e e eee et e nenenens XI
OBUIETIVO GENERAL .o ee e e et e s e e ee e et seseseseseeeesaseseseseseeeeseseseseseseesassesasaseseasanas 4
OBJETIVOS ESPECIFICOS ...ttt eeeeeeee ettt e ettt eeeeetete s eeeeeeaeeseeeseeesesestessaseesesaeasasesesaeasenessasaes 4
L. MARGCO TEORICO ... ooteeeeeeeeeeee e e et e e eeeee et eeeeseeeete s e eeeesesteeeseseeeseeeessaseeeseseetasasesaseneaeas 5
1.1. SINDROME DE DOWN....ueiieueeeetereiseessessessessessessesssesssssessessessessesssssssssesssssessessessessessesssesses 5
1.1.1. HISTORIA DE LA ENFERMEDAD ...ooteeeeeeeeee et eee et eee e eetete s e eeseesesesese e seneseasas 5
1.1.2. DEFINICION ....ooeeeeeeeeeeeeeeeeeee ettt et et e e et et e et eeee et e eeeeeeeeeeetseeeeeeeseesaseseeeseseaeassas 6
1.1.3. EPIDEMIOLOGIA ...t et ee et eetet et eese et s eeseeeseet et saeeeseeseesesesesesesenesensas 6
L1 TIPOS oottt ettt e e e et ettt e e st et et e e e et e e e e et e ee et eeeeet et eeeeeeeeseateeseseseseeeneaeaes 7
1.1.5. FACTORES DE RIESGO ... ietetteeeeeeeeteeeeeeeeseeeeteeeeeeesesessesseseeesessssesesesesseasssesesesesesessasaes 8
1.1.6. DIAGNOSTICO ..ot ettt ee et et seet et e eeeeee et s s seeesest et seeeeeeeseesaseseseeeseneseasaes 9
1.1.7. MANIFESTACIONES CLINICAS ..ot eee e e ee e eeeeesesesee e eeeeses s seseseeeanes 12
1.1.8. TRATAMIENTO .o eeee v s s eeeee s s s e e eeeeeseseseseseeeeseseseseseeeeseseseseseseseseasaes 14
COMUNICACION INTERVENTRICULAR . ..cveeteetieriereeeeessteseeesessessessesseesssssessessessessesssesesssenses 15
2.1, DEFINICION oot e e e e et e e s s e e e seeees s s s eeeseeseseseseseeeeeeseseseseneeeeens 15
2.2, EPIDEMIOLOGIA ..o ee e e e e e s s ee e e e s s s s e eeeesesseseseeeeeesessseseseaens 16
230 ETIOLOGIA .ot ee ettt e e e e e s e e e s s e e e eee e s s eseseeeeees s s eseneseaens 16
2.4. FACTORES DE RIESGO ... o ooiieeeeeeeeeeeeeeeeeeseeeeeeseseseeseeeesesesseeeseeseseseseseeeesesessseseesenns 17
2.5, FISIOPATOLOGIA ..ottt e e e e ee et e e s s e e e eeesesseseseeeeeesesseseseeeeens 18
2.6. MANIFESTACIONES CLINICAS .o e e e ses s eeeeeesesseseeeeens 21
2.7, DIAGNOSTICO oo e e et ee e e e et e e s s e e eeeees s s s eeeseesesseseseeeeeeeesseseseeeaens 23
2.8, TRATAMIENTO .ot eeeeeeee ettt ettt et eteee e e e e eeseeeeeaeeseeeeeseeseseseseeeeeseeeesseeeeeenaens 24
RELACION DEL SINDROME DE DOWN CON LA COMUNICACION INTERVENTRICULAR
................................................................................................................................................... 26
MATERIALES Y METODOS ...ttt et e eeeeeeeeeeeeeeeeesesessesesasesesesessseseseseseasasesesesesesessesesesesesens 29
TIPO DE INVESTIGACION....cuiiiieieeeeeeeeeeeeseeseeseestesesstesssssessssssssssssessesssssessessesssssesssssensessesses 29
OBTENCION DE DATOS Y ANALISIS ESTADISTICO cuvteteeeeieeeeereeeseeesssessssseessssssssessssssens 29
VARIABLES DEL ESTUDIO uucuiitiiititeseeseessessessesseesessesssessessessesssssessssssesssssessessessessessesssensenes 29
POBLACION DEL ESTUDIO..uccutititieereeseeeseesesessessessesssessessessessessesssssssssessessessessessessessesssssens 30
CRITERIOS DE INCLUSION ...utiuieuietiititeeieesseesessesseesessesssessessessessessessessssssessessessessessessesnsenses 30
CRITERIOS DE EXCLUSION ...cutiuieiieieeeeeesseesessesseesessesssessessessessessessesssssssssessessessessessesnssnses 30
METODO DE RECOLECCION DE DATOS u..uiiiieeeeeesreseessessessessesseesessesssessessessessessesssssssssen 30
RESULTADOS ..ottt e ettt et st eeesetee e e eeeseese et et eeaeeseeeet s eaesessseeessesseeseneseseeeeeeeneaens 31
DISCUSION . ..ottt e ettt et et e e et eeee et et eeeeeseeee et e eaeeeeeeet et eaeseeseeeeseesaeeseneneaseeeeeeneanns 33
CONGCLUSIONES. ...ttt ettt e eeeee et es et saeeeaeseeeteeeseeseeseas et saeseseeseateseeaesseesesessaeseeseeeasasas 36
RECOMENDACIONES ...ttt ettt et eeeeeet e eeeseesessesesaeesssessasseesesssasassesaessesesesseeeseeneeeas 37
AINEXOS .ottt et ee e ettt e eee e e ettt ee e et et et e et e e e ee et ettt e e et et et et et eaeeee et et et e e et ee et et e naeeeen 38
REFERENCIAS ...ttt ettt et et e eeeeeeeeee e e seeeseee et e seseseseeeeeeseseseseeees s eseseseseeeesseseseneaens 51



RESUMEN

Introduccion: El Sindrome de Down (SD) afecta a 1 de cada 1.000 recién nacidos vivos
segun la ONU, uno de los defectos congénitos mas frecuentes, siendo la comunicacion
interventricular (CIV) una de las principales. El diagnostico temprano de cardiopatias es
importante porque disminuye la mortalidad y morbilidad al actuar de manera oportuna.
Objetivos: Establecer la prevalencia de CIV en pacientes pediatricos con SD.
Materiales y meétodos: Estudio de tipo descriptivo, transversal, observacional,
retrospectivo. Informacion obtenida de las historias clinicas del sistema AS400 del
Hospital General del Norte de Guayaquil IESS Ceibos. Usando Excel para procesar la
base de datos y se analiz6 con el sistema SPSS para los datos estadisticos. Los criterios
de inclusion fueron pacientes con SD, entre 0 meses y 14 afios 11 meses; dando un total

de 704 pacientes para el estudio.

Resultados: De los 704 pacientes que se estudiaron con SD, el 9.23% padecen CIV
siendo la cardiopatia mas frecuente, la edad mas frecuente fue en neonatos, el sexo no
tuvo predominancia, no se encontraron antecedentes maternos predisponentes de SD ni
CIV. Los CIV pequefio tuvieron 70.77%, mediano 21.54% y grande 7.69%. La mortalidad
en pacientes con SD y CIV es 10.76%. Los defectos grandes tuvieron mayor mortalidad
con 60%.

Conclusiones: La prevalencia de CIV en pacientes con SD es del 9.23. No se
establecieron factores de riesgo materno asociados que predispongan al desarrollo de
CIV. El grado mas frecuente de CIV es el pequefio. La mortalidad es de 60% en los CIV

grandes.

Palabras claves: Sindrome de Down; Comunicacion interventricular; Defecto del tabique

interventricular



ABSTRACT

Introduction: Down Syndrome (DS) affects 1 in every 1,000 live births according to the
UN, being one of the most common congenital defects, with ventricular septal defect
(VSD) being one of the main ones. Early diagnosis of heart conditions is important
because it reduces mortality and morbidity by acting promptly.

Objectives: To establish the prevalence of VSD in pediatric patients with DS.

Materials and methods: Epidemiological study of a descriptive, cross-sectional,
observational, retrospective nature. Information was obtained from the medical records
of the AS400 system of the General Hospital of North Guayaquil IESS Ceibos. Excel was
used to process the database, and statistical data were analyzed using the SPSS system.
Inclusion criteria were patients with DS, aged between 0 months and 14 years 11 months,
resulting in a total of 704 patients for the study.

Results: Out of the 704 patients studied with DS, 9.23% suffer from VSD, with VSD being
the most common heart condition. The most frequent age was in neonates, with no
predominance of gender, and no predisposing maternal history of DS or VSD was found.
Small VSDs accounted for 70.77%, medium 21.54%, and large 7.69%. Mortality in
patients with DS and VSD is 10.76%. Large defects had a higher mortality rate of 60%.
Conclusions: The prevalence of VSD in patients with DS is 9.23%. No associated
maternal risk factors were established that predispose to the development of VSD. The

most frequent degree of VSD is small. Mortality is 60% in large VSDs.

Key words: Down Syndrome, Interventricular Communication, Interventricular septal

defect

Xl



INTRODUCCION

El sindrome de Down (SD) es un defecto genético que proviene de una alteracién en el
numero de cromosomas, con una copia extra del par 21 y provocando asi diferentes
manifestaciones clinicas que involucran tanto el area del intelecto como malformaciones
fisicas u organicas. La incidencia puede variar dependiendo de la region. Segun la ONU,
globalmente se estima que 1 de cada 1000 recién nacidos tienen SD (1). Siendo asi uno
de los defectos congénitos mas frecuentes. Las alteraciones en el sistema cardiovascular
son frecuentes en estos pacientes, por lo que el conocimiento de las cardiopatias
recurrentes en este sindrome es de relevancia. Un diagndstico optimo lleva a que se
evalue a tiempo la magnitud del defecto en el tabique interventricular y discernir si realizar
un procedimiento quirirgico o mantener en observacion, como es en el caso de defectos

pequefios que no afectan en la hemodinamia del paciente (2).

El enfoque de estudio es la comunicacién interventricular (CIV), que forma parte de una
de las malformaciones mas comunes que pueden presentarse en los pacientes con SD.
Este sindrome puede presentar malformaciones en diferentes sistemas y érganos, sin
embargo, las cardiacas son las mas frecuentes, y dentro de estas las que involucran el
septum atrio ventricular son las mas prevalentes (3). Segun Asmaa et. al. la frecuencia
de CIV es de 3,17% siendo la segunda cardiopatia mas comun presente en este
sindrome, ademas propone la posibilidad que no hay una diferencia significativa en la

presentacion segun el sexo (3).

La frecuencia de que la CIV se encuentre como anomalia unica es baja ya que puede

verse acompanada de otras cardiopatias, siendo la persistencia del ductus arterioso una



de las cardiopatias mas asociadas. Segun Yasir et. al. la frecuencia de CIV fue mayor a
las demas cardiopatias enlistadas en su estudio, seguida de la persistencia del ductus
arterioso (4). Asi mismo recalca la importancia de que el descubrimiento precoz de las
cardiopatias en nifios con SD ayuda a disminuir la mortalidad y morbilidad, ya que en
caso de ser defectos que comprometan la vida del paciente, se puede actuar de manera

rapida y oportuna para salvaguardar la vida (4).

Para este estudio, en los pacientes con CIV se estandarizé su clasificacién de acuerdo
con el tamafio del defecto del tabique, ya que, al momento de la recoleccion de datos de
las historias clinicas, se observo que el reporte ecografico de la clasificacion del CIV
variaba en base al profesional que realizaba el procedimiento y el respectivo reporte, y
se encontréo que indiferentemente de la clasificacion empleada por el profesional, el
tamano del orificio era un factor en comun descrito en dichos reportes, por lo que se
decidié el uso de esta clasificacion en base al tamafio del defecto, ya sea: pequefio,

mediano o grande, para la descripcion del grado de CIV.



OBJETIVO GENERAL

Analizar la influencia de la comunicacion interventricular en pacientes con sindrome de

Down del Hospital IESS Ceibos del periodo 2017 al 2022.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

- Establecer la prevalencia de Comulacion Interventricular en pacientes pediatricos con
sindrome de Down del Hospital IESS Ceibos
- Establecer los factores de riesgo asociados a la madre que podrian intervenir en el
desarrollo de comunicacion interventricular.
- Establecer el grado de Comulacion Interventricular en pacientes pediatricos con
sindrome de Down.
- Establecer la mortalidad de la comunicacién interventricular en pacientes pediatricos

con sindrome de Down.



1. MARCO TEORICO

CAPITULO |

1.1. SINDROME DE DOWN

1.1.1. HISTORIA DE LA ENFERMEDAD

Su primera descripcion fue en 1866 por John Langdon Haydon Down, a quien le debe su
nombre, y lo caracterizo clinica y fenotipicamente en base a lo que un grupo de personas
tenian en comun, aunque aun no se determinaba la causa. Estas personas eran
pacientes con discapacidad mental, a quienes denomind “Mongolian Idiocy”. Este
término se uso6 debido al parecido que tenian esos pacientes con los grupos étnicos
mongoles. J. Down observaba fotografias y describia caracteristicas comunes, tales
como: pliegues epicanticos, hendiduras palpebrales ascendentes, protrusion lingual,
puente nasal plano, cuello corto y talla baja; siendo el precursor en usar fotografias en
los hospitales. En 1959, Jérome Lejeune, Raymond Turpin y Marthe Gautier
descubrieron que el SD tenia un origen cromosémico, donde habia un tercer cromosoma
21, asi se identific la primera cromosomopatia y base genética para el retraso mental.
El término “Mongolian”, fue utilizado y aceptado hasta 1961, donde un grupo de
genetistas sugirieron cuatro nombres alternativos, eligiendo asi “Sindrome de Down”, fue
aceptado por la Organizacién Mundial de la Salud (OMS) en 1965. Ese mismo afio, la
Republica Popular de Mongolia, para referirse a esa entidad clinica, le pidi6 a la OMS
que se evite usar el término mongolismo. Actualmente, se sugiere el empleo de Trisomia

21, en vez de Sindrome de Down. (5)



1.1.2. DEFINICION

El SD es una de las cromosomopatias mas frecuentes y se considera a nivel mundial la
primera causa de discapacidad intelectual de origen genético. Es una anomalia
cromosdmica causada por una anormalidad en la division celular en la meiosis o mitosis,
conocida como no disyuncion, que lleva a la presencia de una copia extra en el par 21,

asi denominado Trisomia 21(47, XX, +21 0 47, XY, +21). (6)

Su presentacion puede ser parcial o completa. El 95% de los casos, es completa en la
que todas las células del paciente poseen un cromosoma 21 extra, el 3% a mosaicismo,
donde coexisten células afectadas con la cromosomopatia y células sanas, que se
originan por errores en la meiosis y mitosis durante el desarrollo del o6vulo,
espermatozoide o embridn, por lo que no son hereditarias; 2% por una traslocacién no
equilibrada, donde existe un cariotipo con 46 cromosomas, pero uno de ellos,

especialmente el cromosoma 14, tiene material cromosdmico extra del Hsa21. (7)

1.1.3. EPIDEMIOLOGIA

La OMS estima que existe una prevalencia a nivel mundial de 1 de cada 1000 recién
nacidos vivos, aunque esta cifra se ve influenciada a cambios debido a variaciones
socioculturales, como la interrupcién legal del embarazo y el acceso al diagndstico
prenatal (8). Segun el Estudio Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones
Congénitas en Latinoamérica, nacen 18 nifios con sindrome de Down de cada 10000

nacidos vivos. (9)



En Ecuador, el sindrome de Down prevalece 1 de cada 550 nacidos vivos, una tasa
mucho mayor que el promedio mundial, relacionando como factor de riesgo a madres
afosas y factores ambientales que alteran los cromosomas en mujeres jévenes, como la

radiacion y efectos plaguicidas. (10)

1.1.4. TIPOS

1.1.4.1. Trisomia 21
Es la variante mas frecuente en este sindrome, en donde cada célula del cuerpo humano
cuenta con tres copias separadas del cromosoma 21 en vez de las dos que normalmente

estan (11).

1.1.4.2. Sindrome de Down con mosaicismo

Cabe recalcar que mosaico quiere decir mezcla o combinacion, por ende, en estos
pacientes algunas células tienen 3 copias del cromosoma 21, pero otras tienen las dos
copias normales del cromosoma 21. Estos pacientes tienen las mismas caracteristicas
de los otros nifios con Trisomia 21, sin embargo, pueden tener menos caracteristicas
dependiendo de la presencia elevada o disminuida de la cantidad de cromosomas

normales (11).

1.1.4.3. Sindrome de Down por translocaciéon
Es la variante que ocupa un 2% en la frecuencia de su aparicion en el sindrome. Ocurre
cuando existe una parte o un cromosoma 21 entero adicional presente, translocado a un

cromosoma distinto en vez de estar en el cromosoma 21 separado (11).



1.1.5. FACTORES DE RIESGO

1.1.5.1. Edad

La edad materna mayor de 35 afios es uno de los factores de riesgo mas importantes
asociado al sindrome de Down. El riesgo es mucho mas alto en una madre de 40 afios
en comparacion con el de una madre de 25 anos. Esto se debe a varios mecanismos
que implican una elevada tasa de error en la meiosis I, es decir en la no disyuncion, la
pérdida de eficiencia en la degradacion de las cohesinas y errores en el ADN por factores

extrinsecos e intrinsecos. (9)

1.1.5.2. Nivel socioeconémico bajo

El nivel bajo socioeconémico ha tenido una relacion probabilistica elevada de tener un
hijo con sindrome de Down. Este factor implica la exposicion a quimicos o tipo de trabajo
que los padres realicen, asi como la nutricion deficiente, acceso limitado al diagndstico

prenatal y falta de control gestacional. (9)

1.1.5.3. Ocupacién materna

El papel de la mujer en el entorno laboral ha evolucionado, es mucho mas frecuente que
mujeres embarazadas trabajen y estén expuestas a factores estresantes y a un ambiente
laboral toxico durante las primeras etapas del desarrollo fetal. Anteriormente este factor
de riesgo no se habia investigado, sin embargo, Keen et al. realizaron una asociacion
entre la no disyuncion del cromosoma 21 y la ocupacion materna, dandole mayor

atencidén a los agentes toxicos asociados a la ocupacion materna. (12)

Los resultados del estudio mostraron que las mujeres trabajadoras de la produccion
obrera se asociaban mas a la no disyuncion en meiosis Il, y las cientificas o relacionadas

en la preparacion de alimentos se asociaban mas a la no disyuncion en MI. (12)
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1.1.5.4. Portadores de la translocacién genética
Ya sea el padre o la madre, puede transmitir la translocacion genética para el sindrome

de Down a sus hijos, aunque este se presente en una baja probabilidad. (11)

1.1.5.5. Primogénito con sindrome de Down
Los padres que ya han tenido un hijo con este sindrome y tienen una traslocacion, tienen

un riesgo elevado de tener otro hijo con el mismo trastorno. (11)

Otros factores de riesgo implicados en la existencia de SD incluyen: madre primigesta,
antecedentes familiares de cromosomopatias, infertilidad con o sin pérdida gestacional
recurrente, embarazo actual con diagndstico del defecto estructural fetal, embarazo

multiple. (13)

1.1.6. DIAGNOSTICO

El diagndstico prenatal, le brinda al médico y a los padres informacion relevante sobre el
estado del feto actual, no esta indicado para la asistencia en la decision de la terminacion
del embarazo. Tiene la finalidad de planear, asesorar y asistir la vigilancia del embarazo.
La unica manera de realizar el diagndstico prenatal del sindrome en el embarazo es
mediante procesos invasivos tales como la biopsia en vellosidades coriales,
cordocentesis o amniocentesis; también la realizacion del cariotipo a partir de esos

cultivos celulares. (13)

El diagndstico prenatal inicia con el calculo de riesgo determinado por la edad materna,
siendo este el riesgo basal, el cual puede ser modificado por la busqueda y hallazgo de
marcadores ecograficos y analisis de marcadores bioquimicos en el primer o segundo

trimestre, estableciendo la probabilidad que tiene el feto de tener sindrome de Down (13).



La presencia de translucencia nucal y la edad materna es el método eficaz, identificando
un 75% las trisomias; combinando con subunidad beta de la gonadotropina corionica
humana y la proteina A plasmatica entre las semanas 11 y 13 de embarazo se detecta

en un 85y 90% anomalias cromosomicas (13).
Se deben realizar marcadores de manera secuencial como:

1) Duo-Test: proteina plasmatica al embarazo tipo A (PaPP-A), Fraccién de la
hormona gonadotrofina coriénica humana (-hCG). Se debe realizar entre las 7ma

y 14va semanas de gestacion, siendo la 9na semana la mas 6ptima (13).
2) Triple marcador: Estriol no conjugado, - hCG, alfafetoproteina (13).

3) Cuadruple marcador: Agregar otros marcadores como determinacion de inhibina
A, expresados en MoM (multiples de la mediana), se indica en el segundo

trimestre y tiene mayor sensibilidad (13).

Una PaPP-A baja y la -hCg por arriba de valores normales indican sindrome de Down.
En el primer trimestre se recomienda la combinacion de edad materna, PaPP-A, hueso
nasal, ducto venoso o flujo tricispideo, translucencia nucal, fraccion B-HCG. Los
marcadores ecograficos asociados en el primer trimestre son: hueso nasal, ductus
venoso, angulo maxilofacial amplio, regurgitacion tricuspidea, translucencia nucal. Los
marcadores ecograficos durante el segundo trimestre son: pliegue nucal mayor de 6 mm,
fémur corto, humero corto, foco cardiaco ecogénico, intestino hiperecogénico, pielectasia

bilateral, malformacion mayor (13).

Los procedimientos diagndsticos invasivos para el diagndstico de SD son:
amniocentesis, cordocentesis y biopsia de vellosidades coriales (13).
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1.1.6.1. Amniocentesis

Para realizarla se debe contar con un ecografo obstétrico, el cual brindara informacion
de: numero de fetos, contracciones uterinas, fibromas uterinos, observacion continua de
vellosidades cuando se hace la biopsia. Se debe realizar por un gineco-obstetra en el
hospital para tratamiento de las posibles complicaciones. Se realiza en la semana 16 a
20 de gestacion. Consiste en obtener 10 a 20 ml de liquido amni6tico mediante la puncién
transabdominal con aguja especial de un calibre 20 a 22 G por visualizacion ecografica,
si hay 2 intentos fallidos, se debe realizar otra vez 24 horas posteriores siempre y cuando
analizando el riesgo-beneficio. Las complicaciones son pérdida fetal, salida de liquido

amniodtico, corioamnionitis, muestra insuficiente, lesion fetal (13)

1.1.6.2. Cordocentesis
Es la puncion de la vena umbilical con visualizacion ecografica para obtener sangre fetal.
Se debe tener vital cuidado en pacientes con Hepatitis B, C, entre otros con potencial

riesgo infectocontagioso.

1.1.6.3. Biopsia de vellosidades coriénicas

Este estudio obtiene tejido coridnico del desarrollo de la placenta. Se debe realizar entre
las semanas 9 y 13 de gestacién, se utiliza la via transcervical o transabdominal. Su
ventaja es la rapida obtencion del cariotipo. Las complicaciones incluyen pérdida fetal,

riesgo de sindrome de regresion caudal, defectos mandibulares, sangrado vaginal (13).
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1.1.7. MANIFESTACIONES CLINICAS

Dentro de las manifestaciones fisicas comunes de los pacientes con sindrome de Down
incluyen puente nasal aplanado, ojos en forma almendrara con rasgos hacia arriba,
cuello corto, orejas pequeinas, macroglosia, extremidades superiores e inferiores con
alteraciones en el tamario, un solo pliegue palmar en la mano, tono muscular débil, baja

talla en la nifiez y en la adultez.

En el aspecto motor hay un retardo en su desarrollo, en el aspecto psicomotor hay un
retraso del desarrollo de lenguaje, tanto de la comprension como de su expresion, hay

problemas en la conducta adaptativa (14).

1.1.7.1. Manifestaciones neuroldgicas

Estos pacientes adquieren de manera tardia el desarrollo en el area motora como en el
lenguaje. El coeficiente intelectual en pacientes con sindrome de Down varia de 35 a 70
puntos. Se debe a defectos en la neurogénesis, transmision sinaptica y vias de
sefalizacion celular, mediante una inhibicién de la neurotransmision. De igual manera se
ha demostrado problemas de aprendizaje leve y problemas de memoria. Los neonatos
con sindrome de Down, padecen hipotonia y alteraciones motoras, también es frecuente

una aparicion precoz de Alzheimer. (7)

1.1.7.2. Caracteristicas craneofaciales
Se caracterizan por tener microcefalia, un occipital plano, maxilares de tamafo reducido,

braquicefalia e implantacién baja de las orejas. (7)
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1.1.7.3. Alteraciones hematolégicas

Existe un mayor riesgo de leucemia, en especial la leucemia megacarioblastica. Cerca
del 10 al 20% de estos pacientes, desarrollan una leucemia transitoria o trastorno
mieloproliferativo transitorio, aparece exclusivamente en los neonatos con este
sindrome, suele resolverse de manera espontanea a los 3 meses, el 20% de ellos

desarrolla leucemia transitoria megacarioblastica en los siguientes 4 afos. (7)

1.1.7.4. Cardiopatias congénitas

Alrededor del 50% de los pacientes con sindrome de Down padece alguna cardiopatia
congénita. Las malformaciones que aparecen con mayor frecuencia son el canal atrio
ventricular completo, comunicacién interventricular, comunicacion interauricular,
persistencia del conducto arterioso y tetralogia de Fallot. Cabe recalcar que los informes
a nivel mundial indican que la comunicacion interventricular e interatrial son mucho mas

frecuentes que el canal atrio ventricular completo (7)

A nivel genético, se han realizado analisis en humanos con diferentes trisomias, por lo
que se concluyd que el unico gen candidato que se expresa en el corazén en desarrollo
es el DSCAM (21g22.2). De igual manera, estan asociadas algunas duplicaciones que
involucran regiones que regulan el gen RIPK4, el cual se ha asociado con morfogénesis
epitelial y el gen ZBTB21 el cual es importante para la diferenciacion cardiaca de células
embrionarias, afectando a genes del cilioma, el cual es un componente fundamental para

la septacion atrio ventricular. (7)
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1.1.8. TRATAMIENTO

No existe un tratamiento estandar para este sindrome. Los tratamientos refuerzan las
necesidades, fortalezas y limitaciones fisicas e intelectuales de cada paciente. Los
servicios de pedagogia a temprana edad ayudan a enfocar a los nifios con SD a
desarrollar todo su potencial. Los servicios incluyen terapias de lenguaje, ocupacionales

y fisicas. (15)
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CAPITULOIII

COMUNICACION INTERVENTRICULAR

2.1. DEFINICION

La comunicacién interventricular (CIV) es un defecto en el septum que divide a los
ventriculos, en donde existe un orificio que permite la comunicacién entre ambos
ventriculos (16). Este defecto forma parte de las cardiopatias congénitas mas comunes
entre los pacientes pediatricos, por lo general suele haber un cierre de esta cavidad de
forma espontanea, pero en caso de no ocurrir se debe tomar medidas terapéuticas para
evitar complicaciones a futuro (17). La afectacion del septum interventricular puede
ocurrir como patologia aislada o estar asociada a demas afectaciones del septum como
el de la ClV, siendo estas anormalidades septales las mas comunes en la trisomia 21.
Las medidas terapéuticas quirurgicas van a variar dependiendo de las malformaciones
asociadas al ClV, sin embargo, la intervencion quirurgica en estos pacientes mejora la
supervivencia a lo largo del tiempo (18). El diagndstico precoz a través del
ecocardiograma es de total importancia para poder establecer el lugar exacto del defecto
y el tamafo del mismo, asi poder tener un plan terapéutico de acuerdo a las necesidades
del paciente, si va a necesitar o no intervencion quirurgica, o simplemente es un defecto

que cerrara espontdneamente con el pasar del tiempo (19).
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2.2. EPIDEMIOLOGIA

La incidencia de esta patologia es mayor en nifos pequefios, ya que la comunicacion
entre ambos ventriculos es pequefa y se cierra de manera espontanea, siendo asi una
patologia pediatrica y si prevalece hasta la vida adulta se deben tomar medidas de
prevencion o de cuidado para evitar descompensacion hemodinamica. Como establece
Dakkak et al (17) la CIV aislada dentro de las patologias cardiacas se encuentra en un
37% teniendo una alta frecuencia de presentacién (17). En los pacientes que ya
presentan otras malformaciones cardiacas, se puede encontrar CIV entre un tercio y la
mitad de ellos, siendo una cifra bastante significativa (16). Los defectos
auriculoventriculares por lo general se ven asociados a patologias sindrémicas, como en
el caso del sindrome de Down, el cual tiene una alta incidencia la presencia de CIV
aislado o en conjunto con comunicacidén interauricular, ademas pueden verse

acompafados de otras afectaciones cardiacas o multiorganicas (19).

Por lo general no se ha establecido una prevalencia asociada al género del paciente,
pero como establece Ahmed et al (18) en el caso particular del sindrome de Down
podriamos estar ante la presencia de una leve preferencia en las mujeres de presentar

CIV, con una relacion mujeres: hombres aproximada de 1.3:1 (18).

2.3. ETIOLOGIA

La CIV se produce por una alteracién durante la morfogénesis del corazén en la etapa
embrionaria debido a factores genéticos o de manera idiopatica. Generalmente ocurre
este defecto de forma aislada, pero puede acompafarse de mas defectos cardiacos,

como en el caso de la Tetralogia de Fallot, donde se ve acompafiado de otras tres
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anomalias cardiacas (comunicacion interventricular, comunicacion interauricular,

estenosis pulmonar y coartacion de aorta) (17).

Entre los factores genéticos que podrian vincularse a esta patologia, segun Dakkak et al
(17) se encuentra la mutacion del gen TBXS5, el cual se ve ligado a defectos en el septum
interventricular, especialmente en los pacientes con el sindrome de Holt-Oram (17).
Estas mutaciones genéticas pueden heredarse a las siguientes generaciones con un
caracter autosémico dominante, por lo que, si ya hay antecedentes familiares de
patologias cardiacas de esta indole, puede ayudar con el diagndstico precoz de dicho
defecto (18). Otros genes que se encuentran asociados a defectos en el tabique septal
son el gen NKX2.5 y el GATA4, que fueron afectados al analizar tejido cardiaco de
pacientes con cardiopatias congénitas, de los cuales también se analizaron pacientes

con CIV (20).

2.4. FACTORES DE RIESGO

No se han establecido factores de riesgo especificos para esta patologia, pero existen
factores que podrian verse ligados a un mayor riesgo de defectos en el canal
auriculoventricular no ligado a patologias sindromicas; entre estos factores podemos
encontrar a la diabetes gestacional, gestantes con obesidad y gestantes con diabetes
mellitus como patologia de base (18) (19). Otros factores de riesgo pueden ser las
infecciones virales durante la gestacién y la exposicion a drogas o ciertos farmacos, de
los cuales el ibuprofeno y metronidazol se encuentran ligados a la aparicién de defectos

en el tabique auriculoventricular (17).
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2.5. FISIOPATOLOGIA

Durante el periodo embrionario, las estructuras mesenquimales llamadas cojinetes
endocardicos al finalizar la cuarta o quinta semana de gestacion se fusionan y de esta
fusion da como resultado las dos auriculas y los dos ventriculos, un fallo en esta fusion
origina los defectos auriculoventriculares y del septum, ya sean completos o parciales
(18) (19). La presencia o no de sintomas graves esta en el tamario del CIV y por ende la
diferencia de presiones que existe ambos ventriculos, en pacientes con CIV grandes el
flujo pulmonar aumenta produciendo un shunt de izquierda a derecha que afecta
hemodinamicamente al paciente, produciendo hipertension pulmonar (16). Cuando el
aumento de presiones persiste, la resistencia vascular pulmonar supera a la sistémica y
el flujo cambia de sentido de derecha a izquierda, cuando esto sucede, el tratamiento
quirurgico ya no es posible, cuando este cambio de flujo ocurre se lo conoce como
reaccion de Eisenmenger (16). Cuando el defecto es pequefio, no hay mucha
sintomatologia ya que no se ven tan afectadas de mayor manera las presiones del

ventriculo derecho e izquierdo y es un proceso restrictivo (16).

El septum interventricular se compone de cinco secciones: membranosa, muscular,
infundibular, atrioventricular y, de entrada. La clasificacién del CIV es compleja, por lo
que hay varias formas de subdividirlas, se van a enlistar las tres clasificaciones mas
usadas, primero se puede determinar como comunicacion interventricular completa o
parcial basandose en si el defecto es por falta de fusién de los cojinetes endocardicos o
por fusidén parcial de estos; segundo, también se puede clasificar de acuerdo a que
seccion del tabique interventricular se ve afectado, siendo de Tipo 1 (infundibular), Tipo

2 (membranoso), Tipo 3 (de entrada o atrioventricular) y Tipo 4 (muscular); una tercera
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forma de clasificarlo es con la clasificacién de Rastelli, quien dividio el defecto de acuerdo

a como se insertaban las cuerdas tendinosas que sujetan las valvas anterosuperiores de

la pared ventricular, siendo Tipo A, Bo C (17) (18) (19) (21).

1. Clasificaciéon de acuerdo de fusion de los cojinetes endocardicos

Completa: Se va a encontrar la presencia de una valvula auriculoventricular que
comparten ambos compartimentos, se debe a que en el desarrollo embrionario los
cojinetes endocardicos no tuvieron una fusion completa y produjo esta
comunicacion entre ambos ventriculos (18) (19).

Parcial: a diferencia de la comunicacion completa, en el tipo parcial durante el
desarrollo embrionario los cojinetes endocardicos tienen una fusion incompleta.
Ademas, hay valvulas auriculoventriculares independientes y en algunos casos la
valvula mitral se puede encontrar hendida y ocasionar insuficiencia de la misma

(18) (19).

2. Clasificacion anatémica

Tipo 1: También llamado infundibular, el defecto se ubica bajo las valvulas aortica
y la pulmonar, debido a su localizacion es frecuente que exista prolapso de la
valvula adrtica y su posterior insuficiencia. Cuando el defecto ocurre a este nivel,
por lo general, no hay un cierre espontaneo del defecto, y dependera del tamano
y la afeccién hemodinamica del paciente para discernir si requiere o no tratamiento
quirargico. Es el tipo menos frecuente, estando presente en un 6% de los casos,
aunque se ha visto que su frecuencia aumenta en el continente asiatico (17) (21).
Tipo 2: También llamado membranoso, el defecto se ubica en la parte

membranosa del septum interventricular, por debajo de la zona infundibular, en la
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continuidad fibrosa que existe entre ambas valvulas auriculoventriculares. Es el
tipo mas comun y mas prevalente, estando presente en un 80% de los pacientes
con CIV, por lo general el tipo 2 cierra de forma espontanea, ya que la valvula
tricuspide se desplaza levemente y reduce el foramen de comunicacion (17) (21).
Tipo 3: También llamado de entrada o auriculoventricular, el defecto se ubica
debajo de las valvulas auriculoventriculares. Esta presentacion del defecto se va
a ver presente en el 8% de los casos, tendiendo una presentacion mas frecuente
en pacientes con sindrome de Down (17) (21).

Tipo 4: También llamado muscular, aqui el defecto se halla en el septo muscular
y pueden verse multiples defectos, generalmente tienen a cerrar
espontaneamente, y su prevalencia es mayor en lactantes, estando presente en

un 20% de los casos (17) (21).

3. Clasificacién de Rastelli (segun la morfologia de la valvula auriculoventricular

y la insercion de las cuerdas tendinosas)

Tipo A: las cuerdas tendinosas de las valvas superiores se veran insertadas a la
altura del ventriculo izquierdo. Este tipo de comunicacion se ve asociada mas
comunmente con pacientes que padecen de sindrome de Down. (18) (19).

Tipo B: es el de menor frecuencia entre los tres tipos. Encontraremos que las
cuerdas tendinosas de las valvas superiores se insertan a la altura del ventriculo
derecho (18) (19).

Tipo C: a diferencia de las anteriores, en el tipo C hay valvas superiores que se
ven con cuerdas tendinosas por lo que no se insertan en ninguna estructura y

persisten flotantes en la cavidad ventricular. Este tipo se ve asociado con
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tetralogia de Fallot, trasposicién de grandes vasos, entre otras cardiopatias (18)
(19).

4. Clasificacion segun el tamaio del defecto

Para clasificarlos segun su tamafio debemos tener en cuenta: primero el tamano de la
valvula adrtica en estado no patoldgico, y segundo, la razén del flujo sanguineo pulmonar

y el sistémico (Qp: flujo sanguineo pulmonar; Qs: flujo sanguineo sistémico) (22).

- Pequeno: el defecto mide menos de 1/3 en comparacién con el diametro valvular
aortico, y la razén de Qp:Qs es menor a 1.5, por lo que el shunt de izquierda a
derecha es pequefio y es un CIV restrictivo, por lo que la funcién cardiaca se
encuentra conservada (22) (23) (24).

- Mediano: el defecto va a medir de 1/3 a 2/3 de diametro en comparacién a la
valvula adrtica, y en lo que concierne a la razén Qp:Qs esta va a encontrarse entre
1.5 a 2 (22). La resistencia pulmonar en estos defectos va a variar, y la presion
sistdlica llega a ser mayor a 20 mmHg, el shunt de izquierda a derecha aun se
mantiene restrictivo, pero puede variar y formar un shunt de derecha a izquierda
pequefio (22) (23).

- Grande: En este tipo de defectos ya aparece el Sindrome de Einsenmenger, que
ocurre cuando el shunt de flujo de izquierda a derecha cambia a ser de derecha a
izquierda, aqui el tamano del defecto es mayor a 2/3 del diametro valvular aértica

y la proporcién Qp:Qs es mayor a 2 (22) (24).

2.6. MANIFESTACIONES CLINICAS
Las manifestaciones clinicas dependen de la magnitud del defecto y la capacidad de

alterar la hemodinamia del paciente. En defectos pequefios que no alteren las
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resistencias sistémicas y pulmonares de ambas camaras ventriculares, asi mismo en
pacientes con defectos parciales, va a ser un defecto asintomatico, y en el mayor de los
casos remitira espontaneamente con el pasar de los afos. Los CIV sintomaticos se
deben a la presencia de un shunt de izquierda a derecha, debido a que la resistencia
pulmonar es menos a la del ventriculo izquierdo. Los sintomas aparecen entre las 4 y 8
semanas de nacido donde hay una remodelacién de las arteriolas pulmonares,
produciendo una disminucion de la resistencia vascular pulmonar y el aumento
consiguiente del flujo sanguineo a esta zona. El aumento del flujo sanguineo pulmonar
puede producir obstruccion de las vias respiratorias y crear una congestion a nivel
pulmonar, lo que puede conllevar a edema o hipertension pulmonares e insuficiencia

cardiaca congestiva (16) (17) (18).

Los CIV pequefios son de caracter restrictivo por lo que la presion del ventriculo derecho
no varia y se mantiene estable. Los CIV moderados producen un shunt de izquierda a
derecha significativo, produciendo que el flujo pulmonar aumente y aumenta el flujo de
retorno de las venas pulmonares a la auricula izquierda. La precarga aumenta, y la
auricula y el ventriculo izquierdos sufren una dilatacion. En los CIV grandes, al no haber
oposicion al flujo del ventriculo izquierdo, aumenta el flujo a los vasos pulmonares, y con
el tiempo, debido al aumento cronico del flujo sanguineo, termina en una vasculopatia
que eleva la resistencia vascular pulmonar cambiando la direccién del shunt vy
produciendo lo que se conoce como sindrome de Eisenmenger, que tiene como signos

la cianosis y desaturacién (21).
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1. Examen fisico

- Auscultacién: presencia de un soplo pansistdlico, la intensidad del soplo va a
variar de acuerdo con el tamano del defecto, el soplo es mas fuerte en CIV
pequefios que en los grandes, donde el soplo es menos intenso. Debido a que el
CIV puede verse acompanado de otras cardiopatias, puede haber otros soplos
como el de la insuficiencia mitral o aortica (17) (19).

- Signos y sintomas de insuficiencia cardiaca: en lactantes puede haber
sintomas mas inespecificos como falta de apetito, somnolencia, que se encuentre
en estado letargico, taquipnea o falta de crecimiento (18) (19). Entre los signos
que podemos hallar en el examen fisico son:

o Taquicardia

o Taquipnea

o Roncus

o Galope del S3

o Presion venosa yugular elevada

o Hepatomegalia

2.7. DIAGNOSTICO

2.7.1. Ecocardiograma
El uso del ecocardiograma transtoracico convencional y el eco Doppler es el Gold
estandar para el diagnéstico definitivo del CIV, ya que evidencia el defecto morfoldgico y

como se encuentra el flujo sanguineo (16) (17) (19).
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2.7.2. Radiografia cardiaca
Ayuda a estimar la congestion pulmonar a través del aumento de la trama vascular
pulmonar. También se puede evidenciar la hiperinflacién del pulmon ya que hay retencion

aérea (16) (17) (19).

2.7.3. EKG

Evidencia la hipertrofia ventricular, ya sea derecha o izquierda (16) (18) (19).

2.7.4. Cateterismo cardiaco
Este método brinda informacion sobre las resistencias vasculares, al ser un método

invasivo se emplea en candidatos al cierre quirurgico del defecto (17).

2.8. TRATAMIENTO

2.8.1. Tratamiento farmacolégico

En los pacientes que usan farmacos suelen tratar la sintomatologia y mejorar la condicion
del paciente previo a una intervencion quirurgica. Se opta por el uso de diuréticos y
vasodilatadores para ayudar con los sintomas de congestidon pulmonar y aliviar los

sintomas de insuficiencia cardiaca congestiva (18).

2.8.2. Tratamiento quirargico

La mayoria de los CIV tienen un cierre espontaneo en el primer afio de vida, o conforme
el nino avanza a la edad adulta. Los CIV mediano y grande o que alteran la hemodinamia
requeriran un cierre quirurgico. Se realiza cirugia a corazén abierto para reparar el
defecto del septum, aunque en los ultimos afnos se prefiere el cierre percutaneo del
defecto al ser menos invasivo y que conlleva menos complicaciones (17) (18). La cirugia

del defecto auriculoventricular en pacientes con SD requiere una evaluacion detallada y
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a menudo implica tratar multiples problemas cardiacos simultaneamente. Aunque estos
pacientes enfrentan desafios unicos, incluido el retraso en el crecimiento, la correccidn
quirurgica ofrece mejoras significativas, permitiendo un crecimiento notable

postoperatorio (25).

25



CAPITULO 1l

RELACION DEL SINDROME DE DOWN CON LA COMUNICACION

INTERVENTRICULAR

En un paciente con Sindrome de Down pueden coexistir varias patologias que involucres
diferentes 6rganos y sistemas, en especial las cardiacas. Segun la Revista Espafiola de
Cardiologia, es la afeccion principal, cerca del 40 al 60% de nifios tienen cardiopatias
congénitas, lo cual puede llevar a una mala evolucion y es ademas la mayor causa de
mortalidad en los primeros dos afos de vida (2) (26). Dentro de las cardiopatias
congeénitas mas frecuentes a nivel mundial se encuentra la comunicacion interventricular,
le siguen la comunicacién interauricular y el ductus arterioso. Es importante mencionar
que, en la region de América del Sur, la comunicacion interventricular es la mas frecuente

en alrededor de un 40% (27).

Cerca de un 50% de nifios con SD presenta alguna cardiopatia congénita, las areas mas
comprometidas del corazon en este tipo de paciente van a ser los tabiques que separan
los ventriculos y las auriculas, asi mismo pueden presentar persistencia del ductus
arterioso o tetralogia de Fallot, de entre estas cardiopatias, las mas frecuentes van a ser

la CIV y comunicacion auricular, presentandose en conjunto o de forma aislada cada una
(7).

La prevalencia de CIV es variable y existen paises en donde su frecuencia es mayor,
segun Castillo et. al. la frecuencia del CIV en paises como Pakistan y Colombia alcanza
un porcentaje del 41% y 62% de la muestra estudiada en su estudio, por lo que los

defectos del tabique septal tienen una alta frecuencia en los pacientes que padecen
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Sindrome de Down (28). La mortalidad de esta complicacion cardiolégica se encuentra
aumentada en los primeros anos de vida del paciente, la cual segun la revisidon
bibliografica de Castillo et. al. puede ir de entre 3,45% en un estudio en Panama, hasta
un porcentaje mayor de 14,1% en un estudio en Marruecos, siendo las causas de estos
decesos las infecciones, esta diferencia entre paises puede verse ligada a los sistemas
de salud de cada pais, el conocimiento de la poblacién sobre las complicaciones

cardiolégicas de los sindromes cromosomicos y es estado socioeconomico (28).

La presencia del CIV puede presentarse de forma aislada, pero hay una alta incidencia
de que se presente en pacientes con enfermedades sindrémica, como en el caso del
Sindrome de Down, donde existe la predisposicion a cardiopatias congénitas y defectos
en el tabique interventricular o interauricular (19). La frecuencia de las cardiopatias y el
CIV también se ve ligada al tipo de SD que presente el paciente, los casos de SD con
mosaicismo tienen una menor frecuencia de presentacion de defectos cardiacos que los
pacientes con una presentacion pura de SD (28). No hay una preferencia de la
presentacion del CIV con el sexo del paciente, pero en el Sindrome de Down podemos
ver un leve aumento de los casos de CIV en mujeres que hombres (18). Los pacientes
con Sindrome de Down también tienen una tendencia a presentar cierto tipo de CIV en
especifico, ya que los estudios han evidenciado que en el SD se presenta mas
frecuentemente los CIV de entrada o auriculoventricular, el cual se va a ver presente en
un 8% de todos los tipos de CIV y también el tipo A de Rastelli; ambos tipos siendo mas

prevalentes en SD (17) (18) (19) (21).

Segun Mouat J, et al. los recién nacidos varones con sindrome de Down y cardiopatias

congénitas mostraban hipometilacion global en comparacion con los recién nacidos con
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sindrome de Down pero sin la cardiopatia congénita. (29) Este hallazgo sugiere que la
cantidad de grupos metilo en el ADN de esos recién nacidos con cardiopatia congénita
es menor, lo que podria tener implicaciones en la regulacién génica, y, por ende, en el
desarrollo de cardiopatias congénitas. De igual manera se mencionan los genes

alterados en el desarrollo del canal atrio ventricular: CHD7, FOXN4, HAS2, PTPN1. (29)

La exposicion de la madre a factores externos y ambientales, como el estrés, sustancias
toxicas, sustancias psicotrépicas y demas factores ambientales, se ha visto como factor
de riesgo tanto para SD como para CIV, lo que podria incurrir en una mayor probabilidad
de que el feto adquiera mutaciones genéticas que se vean ligadas al SD y al CIV, por lo
qgue es de vital importancia la promocion de salud durante el embarazo, para evitar estos
factores de riesgo que pueden acarrear patologias tanto organicas como sindrémicas

(12) (17).

El pronéstico de pacientes con malformaciones cardiacas y SD disminuye en un 72%,
sin embargo, la CIV tiene una mejor supervivencia en comparacion con los defectos
auriculoventriculares teniendo un peor pronostico. Es importante que, al ser una
malformacion que atente contra la salud e integridad de esos pacientes, sea

diagnosticada de manera precoz para poder realizar el tratamiento médico oportuno. (27)
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MATERIALES Y METODOS

TIPO DE INVESTIGACION

Se trata de un estudio de tipo descriptivo, transversal, observacional, retrospectivo. Se
tomé informacién de la base de datos de datos solicitada con los siguientes CIE-10:
Q90.0, Q90.1, Q90.2, Q90.9, del Hospital General del Norte de Guayaquil los Ceibos.
Dicha base de datos consta de informacion obtenida de historias clinicas de los pacientes
pediatricos de 0 a 15 afos diagnosticados con Sindrome de Down entre el afio 2017 al

2022

OBTENCION DE DATOS Y ANALISIS ESTADISTICO

La informacién se obtuvo de las historias clinicas del sistemaAS400 brindadas por el
departamento de estadistica del Hospital General del Norte de Guayaquil IESS Ceibos.
Se utilizé el sistema Microsoft Excel para procesar la base de datos y se realizé un

analisis con el sistema IBM - SPSS versién 25 para tabulacion y graficacion de los datos.

VARIABLES DEL ESTUDIO

_ . Valor final
Variables de Indicador _ ) _
L . . (unidades Tipo de variable
Caracterizacion (dimensiones)

- categorias)

Comunicacion . Variable categérica
- ricul Reporte Presencia nominal dicotomica
interventricular ecocardiogréafico _
Ausencia
A . Variable numérica
Edad Historia clinica Afos de
intervalo discreto
L -Hombre Variable Categorica
Sexo Historia clinica ) _ .
-Mujer nominal dicotomica
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- -Pequefio _ .
Reporte ecografico . Variable Categorica
Grado de CIV L -Mediano _ o
en historia clinica ordinal politomica
-Grande

) o -Cromosomas | Variable Categorica
Sindrome de Reporte de cariotipo pares . .
Down nominal dicotomica

-Trisomia

POBLACION DEL ESTUDIO
La poblacién se obtuvo de la base de datos brindada por el departamento de

estadistica del HGNG IESS Ceibos donde hay 704 pacientes con sindrome de Down.
MUESTRA

Se tomaron todos los casos de Sindrome de Down con cardiopatias, por o que no hay

muestra.

CRITERIOS DE INCLUSION
- Pacientes con diagnéstico de Trisomia 21 (Sindrome de Down).

- Pacientes entre 0 meses y 14 afios 11 meses.

CRITERIOS DE EXCLUSION

No aplica.

METODO DE RECOLECCION DE DATOS
Revision de historias clinicas. Documentacion de Datos secundarios por medio

de una base de datos del hospital.
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RESULTADOS
El presente estudio consta una poblacion de 704 pacientes con Sindrome de Down,
donde 65 pacientes tienen comunicacién interventricular, siendo asi la prevalencia de
esta cardiopatia del 9,23% (Grafico 3). El rango de edad estudiado fue de entre 0 y 15
anos, con una media de 4.40 afios. La moda es de 0 afos, siendo asi la edad mas
frecuente los pacientes neonatos (Tabla 1). Se describen los grupos de edad donde se
diagnostico CIV y cual fue el mas frecuente, siendo el Grupo 1: 0 - 1 afo; Grupo 2: 1,2 -
5 afos; Grupo 3: 5.1 - 10 afos; Grupo 4: 10.1 - 15 afos. El grupo de edad donde se
diagnosticé con mas frecuencia la comunicacién interventricular fue en el grupo de los

nifios de entre 0 a 1 afio con un 21.34% (Grafico 11).

Con respecto al sexo de los pacientes con Sindrome de Down de la poblacién, hay un
54.55% de pacientes masculinos y 45.45% de femeninos (Grafico 1). En lo que refiere a
los pacientes con Sindrome de Down y comunicacion interventricular hubo 52% de
pacientes masculinos y 48% de femeninos (Grafico 2). En el estudio no hubo
predominancia de ninguno de los sexos, tanto hombres como mujeres tuvieron una

proporcion similar.

En los pacientes que conformaron la poblacion de estudio no se encontraron
antecedentes maternos que predispongan al desarrollo de este Sindrome, ya que en un
91.19% de los casos las madres no padecian de ninguna patologia. (Tabla 2) (Grafico

4).

A lo que refiere a los antecedentes maternos como factor de riesgo, no se encontro
relacién entre la presencia de antecedentes con el de Sindrome de Down, ni con los

pacientes con SD que padecen Comunicacion interventricular, con un 91,19% de madres
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sin antecedentes personales patoldgicos durante la gestacion, con una p=0,039 (Tabla

3) (Gréfico 5).

En lo que refiere al grado de comunicacion interventricular, se encontré6 que el mas
frecuente es un defecto pequefio con el 70.77%, los defectos medianos tienen una

frecuencia de 21.54% y los defectos grandes con un 7.69% (Grafico 6).

Las patologias asociadas al sindrome de Down mas frecuentes encontradas en el
estudio son, describiendo las 3 mas frecuentes, el hipotiroidismo con una frecuencia del
42.92%, seguido de la comunicacién interventricular con 13.72% vy trastornos del habla
con un 11.06% (Tabla 4) (Grafico 9). En lo que refiere al sistema cardiovascular, fueron
3 cardiopatias encontradas en la poblacién, siendo el CIV la mas prevalente con 9.23%,
seguida de la comunicacion interauricular (CIA) con 3.12% y por ultimo el conducto

arterioso persistente (CAP) con 2.84% (Grafico 10).

La mortalidad en el sindrome de Down en la poblacién estudiada fue de 4.83% (Grafico
7). La prevalencia de CIV en pacientes con SD en este estudio es de 9,23% (Gréfico 8).
Se realiz6 una regla de tres para calcular la mortalidad en los pacientes con sindrome de
Down y CIV, obteniendo un 10,76% y en los que no tienen CIV es de 4,22% (Tabla 5)
(Grafico 12). Para calcular la mortalidad de los pacientes con SD y CIV se realiz6 una
regla de tres, resultando en pequefios defectos la mortalidad del 6,52%, en los defectos
medianos del 7,14 % y en los grandes la mortalidad aumenta a un 60%, con una p=0,00

(Tabla 6) (Grafico 13).
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DISCUSION

En contraste con el estudio retrospectivo realizado en Arabia Saudita durante el periodo
de 2015 a 2019 de Asmaa et. al. donde la prevalencia de CIV en pacientes con SD fue
de 50,9%, en la investigacion actual la prevalencia fue de 9,23%, esta diferencia podria
deberse a que en el estudio de Asmaa et. al. usé 851 pacientes diagnosticados con
alguna cardiopatia congénita y luego se sacé la muestra de 53 pacientes con sindrome
de Down, donde 27 de estos tienen comunicacién interventricular, por lo que prevalencia
de CIV en ese estudio fue sacada en base al grupo de pacientes con cardiopatias y SD,
pero si realizamos una regla de 3 entre la poblacion total de pacientes con cardiopatias
y los pacientes CIV da una prevalencia de 3,17%; que se asemeja mas a la prevalencia
de este estudio, ya que en este estudio fue una poblacion de 704 pacientes con sindrome
de Down, donde se sacOd la muestra en base a cuales tenian comunicacion

interventricular dando un resultado de 65 pacientes, siendo 9,23% la prevalencia de CIV

(3).

El sexo no influyd, un 52% (34 pacientes) fueron sexo masculino y 48% (31 pacientes)
femeninos, al igual que en el estudio Asmaa et. al. donde no hubo diferencia significativa
en el sexo de los pacientes con comunicacion interventricular y sindrome de Down, ya

que de los 27 pacientes estudiados 14 fueron mujeres y 13 hombres (3).

En el estudio actual la patologia asociada al SD mas frecuente en la poblacion fue el
hipotiroidismo 42.92%, y en lo que refiere al sistema cardiovascular, la comunicacion
interventricular fue la mas prevalente con 9,23%, seguida de la comunicacion auricular

con 3,12% vy persistencia del conducto arterioso con 2.84%, datos similares a los del
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estudio de Yasir et. al. realizado en el Instituto de Cardiologia de Peshawar - Pakistan
desde el 2021 hasta el 2022, que cont6 con una poblacién de 123 pacientes con SD y
cardiopatias congénitas, donde el CIV fue la cardiopatia que mas se presenté con un
18,6%, seguida de la persistencia del conducto arterioso con 14,6% y comunicacion
interauricular con 4,8%; vemos que en ambos estudios la CIV se encuentra como primera
cardiopatia, y le siguen la CIAy CAP (4). Asi mismo este resultado lo podemos comparar
con los de Asmaa et. al. donde el CIV se posicion6 en segundo lugar en el top de las
cardiopatias con un 3,17%, siendo la mas prevalente la comunicacién interauricular con
un 5,05%, sin embargo, no hay una diferencia muy marcada entre CIAy CIV que podria
ser debido a la muestra pequeia de Asmaa et. al. de pacientes 53 pacientes con
cardiopatias y sindrome de Down, en cambio en estudio actual se cuenta con una

cantidad de 105 pacientes con sindrome de Down y cardiopatias (3).

El rango de edad mas frecuente donde se diagnostica el CIV va de 0 a 1 afo
correspondiendo al 21.4%, al igual que en el estudio de Yasir et. al. donde concluyen que
la edad mas frecuente es de 0 a 1 afio con un 56,9%, esto se explica porque este tipo de
cardiopatia que involucra al tabique interventricular pueden diagnosticarse desde la vida
intrauterina mediante ecografia obstétrica o ecocardiograma posterior al nacimiento, y

los controles del nifio sano llevan a un diagndstico precoz de estas patologias (4).

Al igual que en la revision bibliografica de Ahmed et. al. realizada el 2023 y Kishore et.
al. asi mismo del 2023 donde indican que no existen factores de riesgo especificos
ligados al desarrollo de CIV en nifios con SD, mas bien concluyen que hay habitos
maternos nocivos que pueden incrementar el riesgo de malformaciones congénitas, pero
no se relacionan estrechamente con el CIV. En el estudio actual no se encontré ningun
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factor materno vinculado a esta patologia, ya que el 91,19% de las madres con tenia una

patologia asociada previa durante la gestacion (18)(19).

Referente al tamafio de la CIV, en este estudio los defectos pequefnos tienen una
frecuencia del 70.77%, los defectos medianos de 21.54% y los defectos grandes con
7.69%, igual que el estudio de Pérez et. al. Publicado el 2018 realizado en Barcelona -
Espanfa, estudio donde recolectaron informacion de 10 afios desde el 2023 hasta el 2012,
donde los defectos pequefios tuvieron una prevalencia del 75,8%, los medianos del
20,4% y los grandes con un 3,6% de los casos, teniendo gran validez por la cantidad de
afnos de recoleccion de datos y el tamafo de la muestra que fue de 64831, dando un
gran peso a los datos obtenidos en el actual estudio (30). En los defectos pequenos la
mortalidad es de 6,52%, en los defectos medianos de 7,14% y en los defectos de gran
tamano la mortalidad es de 60%, lo que difiere de la revision de Kishore et. al. donde la
mortalidad de los defectos grandes intrahospitalariamente fue de 3% (19). La mortalidad
en el sindrome de Down en la poblacién estudiada fue de 4.83%, igual que en la revision
de Castillo et. al. donde reune informacién de un estudio sueco con una recoleccion de
datos desde 1973 hasta 2003 y revel6 que la mortalidad del SD fue de 4% y en Panama
reportd un 3,45% de mortalidad con datos desde 2005 al 2013, datos que nos indican
que el sindrome de Down tiene una baja mortalidad (28). A diferencia de Saleha et. al.
cuyo estudio pakistani indicé una mortalidad del 50% en los nifios con SD y del 9% en
los que no padecian de SD. Asi mismo establecio que la mortalidad en los pacientes con
SD y CIV fue de 24%, mientras que en este estudio fue de 10,76%, esta diferencia tan
grande en la mortalidad puede deberse a la localizacion geografica del estudio, aunque

la poblacion del estudio pakistani es pequefia con 61 pacientes (26).
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CONCLUSIONES
La prevalencia de comunicacion interventricular en pacientes con Sindrome de
Down es del 9.23 %, siendo esta la segunda patologia asociada mas frecuente y
la primera cardiopatia de esta poblacion.
No se observaron factores asociados maternos que predispongan al desarrollo de
este sindrome ni de la comunicacion interventricular.
El grado mas frecuente de comunicacion ventricular segun el tamario del defecto
es el pequefio con 70.77 %, seguido del mediano con 21.54 % y el grande con
7.69 % respectivamente.
La mortalidad en pacientes con comunicacion interventricular y sindrome de Down
fue de 10,76%. En los defectos pequefos se observé una mortalidad de 6,52%,

los medianos 7,14% y los grandes un 60%.
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RECOMENDACIONES
Aumentar la poblacion de estudio para establecer el verdadero lugar que tiene la
CIV como complicacion.
Realizar un seguimiento mas exhaustivo de los pacientes que tienen CIV pequefio
para corroborar si es que hay aumento de tamafo del defecto interventricular.
Realizar estudios donde se investigue la supervivencia de los pacientes con CIV
grande en el postoperatorio.
Estandarizar la forma de clasificar la CIV en nuestro medio para realizar mejores

estudios a futuro.
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ANEXOS

Edad

N Valido 704

Perdidos 294
Media 4,4004
Mediana 3,2250
Moda ,00
Desv. Desviacion 3,92229
Minimo ,00
Maximo 15,30

Tabla 1. Edad de la poblacion

SEXO

EFEMENINO
Bl MASCULINO

Grafico 1. Sexo de la poblacion
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Sexo en pacientes con comunicacion
interventricular

m Femenino = Masculino

Grafico 2. Sexo de los pacientes con comunicacion interventricular

COMUNICACION INTERVENTRICULAR

B AUSENTE
W PRESENTE

Gréfico 3. Poblacién con Sindrome de Down que padece comunicacion interventricular

ANTECEDENTES MATERNOS

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia Porcentaje vélido acumulado
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Valido NINGUNO 642 64,3 91,2 91,2

HIPERTENSION 14 1,4 2,0 93,2
ARTERIAL
DIABETES MELLITUS 14 1,4 2,0 95,2
TIPO 2
ATOPIA 4 4 ,6 95,7
CONVULSIONES 1 | | 95,9
TUMORACION BENIGNA 1 | | 96,0
HIPOTIROIDISMO 4 4 ,6 96,6
TUBERCULOSIS 2 2 3 96,9
HEMOFILIA 2 2 3 97,2
CARDIOPATIA 3 3 4 97,6
LUPUS ERITEMATOSO 1 | | 97,7
SISTEMICO
OBESIDAD 2 2 3 98,0
HIPERTENSION 4 4 ,6 98,6
ARTERIAL Y DIABETES
MELLITUS TIPO 2
HIPERTENSION 2 2 3 98,9
ARTERIAL Y ATOPIA
HIPERTIROIDISMO 1 | | 99,0
ASMA 2 2 3 99,3
GASTROPATIA 1 | | 99,4
DEPRESION 1 | | 99,6
LINFOMA DE HODGKIN 1 | | 99,7
SINDROME DE DOWN 2 2 3 100,0
Total 704 70,5 100,0

Perdidos Sistema 294 29,5

Total 998 100,0

Tabla 2. Antecedentes maternos de pacientes con Sindrome de Down
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Frecuencia

ANTECEDENTES MATERNOS

NINGUNO

8.81%

Otros

ANTECEDENTES MATERNOS

Gréfico 4. Antecedentes maternos en pacientes con Sindrome de Down

Recuento

Tabla cruzada ANTECEDENTES MATERNOS*COMUNICACION
INTERVENTRICULAR

COMUNICACION INTERVENTRICULAR

AUSENTE

PRESENTE

Tot

L

ANTECED
ENTES
MATERNO
S

NINGUNO

585

(&)
g

(e}
IS

HIPERTENSION ARTERIAL

13

N
AN

DIABETES MELLITUS TIPO 2

10

—_—
N

ATOPIA

CONVULSIONES

TUMORACION BENIGNA

HIPOTIROIDISMO

TUBERCULOSIS

HEMOFILIA

CARDIOPATIA

LUPUS ERITEMATOSO
SISTEMICO

=N N N

O = O O O O o o H» -

=W NN A

OBESIDAD

o

N

HIPERTENSION ARTERIAL Y
DIABETES MELLITUS TIPO 2

HIPERTENSION ARTERIAL Y
ATOPIA

HIPERTIROIDISMO
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ASMA 2 0 2
GASTROPATIA 0 1 1
DEPRESION 0 1 1
LINFOMA DE HODGKIN 1 0 1
SINDROME DE DOWN 2 0 2
Total 639 65 0
4
Pruebas de chi-cuadrado
Significacion
Walaor df asintotica (bilateral)
Chi~cuadrado de Pearson 21.107= 19 039
Razon de verosimilitud 20802 19 342
Asociacion lineal por lineal 120 1 396
M de casos validos 704

Medidas simétricas

Error estandar

Valor asinioficg: T aprpuimada.

Intervalo por intervalo R de Pearson 032 046 849
Ordinal por ordinal Correlacion de Spearman 039 043 1,047
N de casos validos 704
Medidas simétricas
Significacion
aproximada
Intervalo por intervalo R de Pearson 396
Ordinal por ordinal Correlacion de Spearman 296

N de casos validos

Tabla 3. Tabla cruzada: Antecedentes maternos como factores de riesgo para

comunicacion interventricular. P=0,039.

42



Grafico de barras

COMUNICACION
INTERVENTRICULAR

B AUSENTE
B PRESENTE

Recuento

NINGUNO Otros
ANTECEDENTES MATERNOS

Grafico 5. Antecedentes maternos como factor de riesgo para comunicacion
interventricular. P=0,039.

GRADO DE COMUNICACION INTERVENTRICULAR

46

50 70,77%
45
40
35
30
25
14
20 21,54%
15
5

10 7,69%

5

, L

PEQUENO MEDIANO GRANDE

Grafico 6. Grado de comunicacion interventricular segun el tamario del defecto.
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ESTADO AL ALTA

EFALLECIDO
Wvivo

Gréfico 7. Estado al alta del paciente con Sindrome de Down

COMUNICACION INTERVENTRICULAR

B AUSENTE
W PRESENTE

Graéfico 8. Prevalencia de comunicacion interventricular en pacientes con Sindrome de
Down

OTRAS PATOLOGIAS

Porcentaje Porcentaje
Frecuencia Porcentaje valido acumulado
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Valido

SIN PATOLOGIA
ASOCIADA
COMUNICACION
INTERVENTRICULAR
COMUNICACION
INTERVENTRICULAR E
HIPOTIROIDISMO
ENFERMEDAD DE
REFLUJO
GASTROESOFAGICO
COMUNICACION
INTERVENTRICULAR Y
COMUNICACION
INTERAURICULAR
HIPOACUSIA
NEUROSENSORIAL
SINDROME DE
MALABSORCION
HIPOTIROIDISMO Y
AUTISMO
CRIPTORQUIDIA

TRASTORNO DEL
HABLA

CONDUCTO ARTERIOSO
PERSISTENTE
CONVULSIONES

NISTAGMO

TRASTORNO DE LA
CONDUCTA
PARALISIS CEREBRAL
INFANTIL

DERMATITIS

EPILEPSI +
HIPOTIROIDISMO +
ASMA + ENFERMEDAD
DE REFLUJO
GASTROESOFAGICO
HIPOTIROIDISMO Y
TRASTORNO DEL
HABLAR

HERNIA UMBILICAL

HIPOTIROIDISMO

ESTRABISMO Y
TRASTORNO DEL
HABLA

ANO IMPERFORADO

OBESIDAD
PALADAR HENDIDO

HERNIA UMBILICAL Y
CRIPTORQUIDIA
SINDACTILIA

393

31

17

12
25

13

20
97

45

39,4

3,1

1,2
2,5

1,3

55,8

4.4

1,7
3,6

1,8

55,8

60,2

60,9

61,4

63,8

64,2

64,5

64,6

66,3
69,9

7,7

72,4
72,7
73,4

73,9

74,9
75,0

75,3

78,1
91,9
92,0

93,6
94,0
94,3
94,7

95,0



HIPOTIROIDISMO Y 9 9 1,3 96,3
CRIPTORQUIDIA

ESTRABISMO 2 2 3 96,6
PARALISIS CEREBRAL 1 A A 96,7
INFANTIL E

HIPOTIROIDISMO

COMUNICACION 2 2 3 97,0

INTERVENTRICULAR +

COMUNICACION

INTERAURICULAR +

HIPOTIROIDISMO

HIPOTIROIDISMO Y 1 1 1 97,2
ENFERMEDAD DE

REFLUJO

GASTROESOGAGICO

ASMA 1 A A 97,3

COMUNICACION 2 2 3 97,6
INTERAURICULAR

COMUNICACION 1 1 1 97,7
INTERVENTRICULAR Y

DERMATITIS

MALFORMACIONES 2 2 3 98,0
DIGESTIVAS

COMUNICACION 6 ,6 9 98,9
INTERVENTRICULAR Y

CONDUCTO ARTERIOSO

PERSISTENTE

AUTISMO 1 1 1 99,0

HIPOTIROIDISMO Y 3 3 4 99,4
HERNIA UMBILICAL

COMUNICACION 1 1 1 99,6
INTERVENTRICULAR +

COMUNICACION

INTERAURICULAR +
CONDUCTO ARTERIOSO
PERSISTENTE
COMUNICACION 1 1 1 99,7
INTERVENTRICULAR Y
ANO IMPERFORADO
HIPERTIROIDISMO 1 1 1 99,9
SINDROME 1 1 | 100,0
METABOLICO
Total 704 70,5 100,0
Perdidos Sistema 294 29,5
Total 998 100,0

Tabla 4. Otras patologias en los pacientes con Sindrome de Down de esta poblacion
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Gréfico 9. Otras patologias en pacientes con Sindrome de Down de esta poblacion
Cardiopatias
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Gréfico 10. Cardiopatias
CIV: comunicacion interventricular; CIA: comunicacion interauricular; CAP: conducto
arterioso persistente
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EDAD DE DIAGNOSTICO DE COMUNICACION
INTERVENTRICULAR

10,1- 15 afios | ENEER
s,1-10afos [ RN
1,1-saios [ IEREI
o-1ato | Y|

0,00% 5,00% 10,00% 15,00% 20,00% 25,00%

Gréfico 11. Edad de diagndstico de comunicacion interventricular

Recuento
ESTADO AL ALTA
FALLECIDO VIVO Total
COMUNICACION AUSENTE 27 612 639
INTERVENTRICULAR PRESENTE 7 58 65
Total 34 670 704
Pruebas de chi-cuadrado
Significacion Significacion Significacion
asintoética exacta exacta
Valor df (bilateral) (bilateral) (unilateral)
Chi-cuadrado de 5,497+ 1 ,019
Pearson
Correccion de 4,165 1 ,041
continuidad®
Razoén de verosimilitud 4,281 1 ,039
Prueba exacta de ,030 ,030
Fisher
Asociacion lineal por 5,489 1 ,019
lineal
N de casos validos 704
Medidas simétricas
Error estandar
Valor asintético? T aproximada®
Intervalo por R de Pearson -,088 ,052 -2,350
intervalo
Ordinal por ordinal Correlacion de Spearman -,088 ,052 -2,350
N de casos validos 704

Medidas simétricas

Significacion aproximada
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Intervalo por intervalo R de Pearson ,019¢
Ordinal por ordinal Correlacion de Spearman ,019¢

N de casos validos

Tabla 5. Tabla cruzada: Pacientes con comunicacion interventricular y su estado al alta.
P=0,019.

Grafico de barras

ESTADO
AL ALTA

EFALLECIDO

600 Bvivo

400

Recuento

AUSENTE PRESENTE

COMUNICACION INTERVENTRICULAR
Gréfico 12. Pacientes con comunicacion interventricular y su estado al alta. P=0,019.

Tabla cruzada GRADO DE COMUNICACION INTERVENTRICULAR*ESTADO AL ALTA

Recuento

ESTADO AL ALTA
FALLECIDO VIVO Total
GRADO DE NO TIENE 27 612 639
COMUNICACION <
INTERVENTRICULAR FEEAND 3 43 46
MEDIANO 1 13 14
GRANDE 3 2 5
Total 34 670 704
Pruebas de chi-cuadrado
Significacion asintotica
Valor df (bilateral)
Chi-cuadrado de Pearson 34,068 3 ,000
Razoén de verosimilitud 12,582 3 ,006
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Asociacion lineal por lineal 15,064 1 ,000

N de casos validos 704

Medidas simétricas

Error
estandar
Valor asintéticoa T aproximada®
Intervalo por R de Pearson -,146 ,072 -3,921
intervalo
Ordinal por ordinal Correlaciéon de Spearman -,094 ,054 -2,491
N de casos validos 704
Medidas simétricas

Significacion aproximada
Intervalo por intervalo R de Pearson ,000¢°
Ordinal por ordinal Correlaciéon de Spearman ,013¢

N de casos validos

Tabla 6. Mortalidad segun el grado de comunicacion interventricular en pacientes con
Sindrome de Down. P=0,00.

Grafico de barras

ESTADO
1000 AL ALTA

EFALLECIDO
Bvivo

Recuento

PEQUENO MEDIANO GRANDE
GRADO DE COMUNICACION INTERVENTRICULAR

Gréfico 13. Mortalidad segun el grado de comunicacion interventricular en pacientes
con Sindrome de Down. P=0,00.
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Introduccidn: El Sindrome de Down (SD) afecta a 1 de cada 1.000 recién nacidos vivos segun la ONU, uno de los
defectos congénitos mas frecuentes, siendo la comunicacion interventricular (CIV) una de las principales. El
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mortalidad en pacientes con SD y CIV es 10.76%. Los defectos grandes tuvieron mayor mortalidad con 60%.
Conclusiones: La prevalencia de CIV en pacientes con SD es del 9.23. No se establecieron factores de riesgo
materno asociados que predispongan al desarrollo de CIV. El grado mas frecuente de CIV es el pequefio. La
mortalidad es de 60% en los CIV grandes.
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