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Resumen

Summary

Introduccidn: el sindrome de Down (SD) es la causa
congénita mas frecuente de retardo mental. Estos
nifos tienen ademas mayor riesgo de presentar
anomalias congénitas y enfermedades médicas.
Objetivo: conocer algunos aspectos vinculados a la
atencion que estan recibiendo los nifnos con SD que
ingresan al Hospital Pediatrico del Centro Hospitalario
Pereira Rossell (CHPR) para contribuir a mejorar la
calidad de la misma.

Material y métodos: se revisaron las historias clinicas
de los nifios con SD ingresados a la Clinica Pediatrica
“A” del Centro Hospitalario Pereira Rossell entre enero
de 1998 y diciembre de 1999. Se registraron datos
sobre los nifios, la atencién recibida y el seguimiento
clinico y paraclinico.

Resultados: en el periodo estudiado ingresaron 26
ninos con SD, con un promedio de tres
hospitalizaciones por paciente. La edad media al
primer ingreso fue 22 meses, 21 pacientes
presentaban malformaciones cardiovasculares, con
una alta frecuencia de enfermedades médicas
asociadas. Se encontraron fallas en los registros
médicos, calidad de atencién y seguimiento de los
ninos.

Conclusiones: con el objetivo de mejorar la calidad
de atencion de estos nifios se disend un carné de
salud dirigido al primer nivel de atencién y una ficha
de registro para uso hospitalario. Se destaca la
necesidad de mejorar el vinculo entre padres,
profesionales de la salud y Asociacién Down del
Uruguay.
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ESTUDIOS DE SEGUIMIENTO

Introduction: Down’s syndrome (SD) is the most
frequent congenital cause of mental retard. What is
more, these children have more risk of having medical
pathologies and to present congenital abnormalities.
Objetives: to know some aspects that have relation to
the attention the children with SD are having in their
admission at the Pediatric Hospital Center Pereira
Rossel (CHPR) in order to improve its quality.

Method and materials: the clinic histories of the
children with SD that were admitted to the Pediatric
Clinic “A” of the CHPR between January 1998 and
December 1999 were reviewed. The information about
the children, the care they received and the clinic and
paraclinic following were recorded.

Results: in the period of the study, 26 children with SD
were admitted with an average of 3 hospitalizations per
patient. The middle age at the first admission was 22
months, 21 patients had cardiovascular malformations
with a high frequency of medical pathologies associated.
The medical recordings, the quality of the health care and
the following of the clinical histories were not normal.
Conclusions: in order to improve the quality of the
health care of these children, a card in which the
clinical recordings were kept was designed directed to
the first level of care and a form for clinical records of
the hospitalizations was also designed. It is of a great
importance the relationship between parents, doctors
and the Down Association of Uruguay.
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Introduccion

El sindrome de Down (SD) es la mas frecuente de las
aneuploidias cromosdmicas viables descrita por prime-
ra vez por Laugdon Down en 1866. No fue hasta 1959
que Lejeune Gautier y Turpin descubrieron la existen-
cia de un pequefio cromosoma en tejido fibroso de per-
sonas con SD confirmando que la trisomia del cromoso-

ma 21 era la tnica causa de este sindrome V.

La incidencia de SD varia entre 1/600 a 1/800 naci-
dos vivos. Mas de la mitad de las concepciones de triso-
mia 21 abortan de forma espontanea en las primeras fa-
ses del embarazo (V. La incidencia en nuestro pais es de
1/420-480 recién nacidos vivos .

En el SD la distribucion de los cromosomas es defec-
tuosa, de tal modo que todos los individuos con SD tie-
nen tres copias de cromosoma 21. Se reconocen tres va-
riantes citogenéticas de la trisomia 21: trisomia libre 47
(XX 0 XY)+21, trisomia 21 traslocada 46 (XX o XY) t
(14/21) y mosaicismo 47 (XX o0 XY) + 21 046 (XX o
XY) @, El diagnéstico requiere el estudio del cariotipo,
ya que los signos clinicos son variables en sus manifes-
taciones y no orientan hacia el tipo de alteracion cromo-
somica .

Clinicamente se caracteriza por retraso mental, hipo-
tonia generalizada y un fenotipo caracteristico. Se han
descrito cerca de 300 signos o manifestaciones clinicas,
pero es importante destacar que muchos de ellos aisla-
dos pueden presentarse en sujetos normales y no siem-
pre estan todos presentes en un mismo paciente; por ello
es util conocer la especificidad diagnostica de esos ras-
gos, la cual va a depender de su frecuencia en la pobla-
cion general 7).

Con respecto al desarrollo, todos los individuos con
SD tienen cierto grado de retraso mental, existiendo una
amplia variacion en la severidad del mismo !**%. Pre-
sentan ademas alteraciones neuropsicologicas 1%,

Laimportancia clinica del SD radica no s6lo en ser la
primera causa congénita de retardo mental, sino en que
estos niflos tienen mayor riesgo de presentar anomalias
congénitas y enfermedades médicas *'?. Las anomalias
congénitas mas frecuentes son: cardiovasculares, 40%
(defecto de los cojinetes endocardicos, comunicacion
interventricular, comunicaciones interauricular) (L11-16),
digestivas, 8 a 12% (fistula traqueoesoféagica, estenosis
pilérica, atresia duodenal, pancreas anular) 7.

Dentro de las enfermedades médicas mas frecuentes
se destacan: alteraciones endocrinas como disfuncion ti-
roidea (hipotiroidismo), infertilidad, diabetes insulino-
requiriente ''; alteraciones oculares como error de re-
fraccion, miopia, estrabismo, nistagmo, cataratas :10),
alteraciones auditivas como otitis media serosa cronica
que produce pérdida conductiva leve a moderada de la

.y, 19.2 . .
audicion "*??; alteraciones osteoarticulares, de las cua-

les la principal es la subluxacion atlantoaxial con una in-
cidencia entre 9 y 20%, y menos frecuentes la displasia
del desarrollo de la cadera, patologia de pie e inestabili-
dad femoro-patelar *'*%; alteraciones hematologicas
con mayor riesgo de procesos malignos siendo la leuce-
mia la forma mas frecuente, con un riesgo 20 veces su-
perior "*7), Presentan mayor incidencia de alteracio-
nes inmunologicas, con elevada susceptibilidad a las in-
fecciones y trastornos autoinmunes -,

El diagndstico prenatal es posible. Esta indicado rea-
lizarlo en caso de edad materna mayor o igual a 35 afios,
hijo previo con trisomia 21, estado de portador de traslo-
cacion equilibrada, prueba de deteccion materna positi-
va, ultrasonografia fetal orientadora (traslucencia nucal,
alteraciones morfologicas de las manos). Se ha descrito
una prueba de “deteccion triple” (triple test) que com-
prende la deteccion de alfafetoproteina (baja), gonado-
tropina coriodnica (alta) y estriol no conjugado (bajo) que
es tanto sensible como especifica e identifica a mas de
61% de los casos ©”.

Luego del nacimiento el diagndstico definitivo se es-
tablece por estudio del cariotipo, de fundamental impor-
tancia para brindar informacion a los padres respecto al
riesgo de tener otro hijo con este sindrome ¥, Se debera
realizar tempranamente una vez sospechado, lo que per-
mitira a los padres tomar en consideracion todas las op-
ciones posibles para atender al nifo.

En Uruguay existe una asociacion sin fines de lucro
para nifios con este sindrome, fundada en 1986, cuyos
objetivos son brindar asesoramiento e informacion so-
bre los derechos de estos pacientes, apoyo emocional,
asi como promocionar la creacion de otros centros en
distintos puntos del pais.

Con respecto al seguimiento de estos pacientes, exis-
ten pautas recomendadas mundialmente para mejorar la
calidad de atencién que se les brinda !°.

El presente estudio se realizo para conocer algunos
aspectos vinculados a la atencion que estan recibiendo
los nifios con sindrome de Down que ingresan al Hospi-
tal Pediatrico del Centro Hospitalario Pereira Rossell
(CHPR) para contribuir a mejorar la calidad de la mis-
ma.

Obijetivos especificos

1) Evaluar la calidad de los registros clinicos en rela-
cion a: caracteristicas fenotipicas, diagnostico pre y
posnatal, existencia de factores de riesgo, asesora-
miento genético.

2) Describir las enfermedades que con mas frecuencia
determinan ingreso hospitalario.
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Tabla 1. Malformaciones cardiovasculares. n = 21

Tipo de malformacion N° de niiios Malformaciones y enfermedades médicas
asociadas

CIA-CIV-HTP Tiroidea (hipotiroidismo) 1

CIv

CIA 9 (1 con HTP) Digestiva (pancreas anular) 1

ORL* (queilopalatosquisis) 1
Tiroidea (hipotiroidismo) 1

Ductus arterioso permeable

Canal atrio-ventricular

2 (1 con HTP)

ORL (paladar hendido) 1

CIA-ductus

3 (1 con HTP)

Digestiva (malrotacion intestinal) 1

CIA: comunicacion interauricular; CIV: comunicacion interventricular; HTP hipertension pulmonar; ORL: otorrinolaringolégica.

3) Evaluar la calidad del seguimiento clinico y paracli-
nico realizado hasta el Gltimo ingreso hospitalario.

Metodologia

Se realizo un estudio descriptivo retrospectivo en la Cli-
nica Pediatrica “A” del CHPR, tomando como fuente de
datos las historias clinicas de los nifios con SD que in-
gresaron en el periodo comprendido entre enero de
1998 y diciembre de 1999.

Se elabor6 una ficha para la recoleccion de datos. Se
registraron datos sobre los nifios: edad, sexo, proceden-
cia, malformaciones asociadas, numero de hospitaliza-
ciones, causa de las mismas, necesidad de cuidados in-
tensivos y duracion de las hospitalizaciones.

Se valor¢ la calidad de la atencion en base a: existen-
cia de diagnostico prenatal cuando se consideraba indi-
cado ©; descripcion del fenotipo en la historia clinica
(se considerod aceptable la descripcion de por lo menos
cuatro signos fisicos, sin tener en cuenta su especifici-
dad); realizacion de cariotipo; anotacion de factores de
riesgo para SD en la historia clinica; evaluacion del esta-
do nutricional al ingreso de acuerdo a las curvas de nifios
Down; evaluacion del desarrollo neuro-psicolédgico; in-
munizaciones recibidas; asesoramiento genético; segui-
miento clinico y paraclinico de acuerdo a las recomen-
daciones de la Academia Americana de Pediatria para
nifios con sindrome de Down .

Resultados

Se analizaron las historias clinicas de los 26 nifios con
SD que ingresaron a la Clinica Pediatrica “A” entre ene-
ro de 1998 y diciembre de 1999.

La edad de los pacientes se encontraba entre 25 dias
y 14 afios (calculada para la fecha de tlltimo ingreso hos-

pitalario) siendo la media 22 meses; la mitad eran de
sexo femenino; 14 procedian de Montevideo y 12 del in-
terior.

Presentaban malformaciones cardiovasculares 21
pacientes, solas o asociadas a otras (tabla 1). Un nifio
present6 enfermedad digestiva (reflujo gastroesofagico)
y ocular (cataratas).

Los 26 nifios habian tenido un total de 80 hospitali-
zaciones hasta la fecha del estudio, con un promedio de
tres por paciente. Requirieron en total 222 dias de cuida-
dos intensivos y la duracion de cada internacion en sala
de Pediatria General fue en promedio de 9 dias. Las in-
fecciones respiratorias fueron el motivo més frecuente
de ingreso hospitalario (tabla 2).

Con respecto a la evaluacion de la calidad de aten-
cion:

Ninguno de los pacientes tenia registrado en la his-
toria clinica la realizacion de diagnostico prenatal.
Este deberia haberse realizado en 18 nifios.

Quince pacientes tenian descripcion fenotipica (mi-
nimo cuatro signos) y 11 no la presentaban. Los sig-
nos descritos con mayor frecuencia se detallan en la
tabla 3.

El cariotipo se habia realizado en 10 pacientes al
momento del ingreso; siete correspondian a trisomia
libre y en tres no constaba el resultado. En los 16
restantes no se habia realizado.

Los factores de riesgo descritos se detallan en la ta-
bla 4. Los mismos no constaban en muchas histo-
rias. Con respecto a los pacientes que tenian antece-
dentes familiares de SD el grado de parentesco de
los mismos era: de segundo grado (tios y primos) en
tres; de primer grado (hermana) en uno; en dos de
ellos no consta el grado de parentesco.
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Tabla 2. Enfermedad que motivo el ingreso. N = 80 hospitalizaciones.

Enfermedad

N° hospitalizaciones

Cardiovascular Insuficiencia cardiaca

Pericarditis

5

1

Respiratoria Neumonia bacteriana

Neumonia viral

26 (2 con empiema)

19 (6 con atelectasia)

Bronquiolitis 9
Neurolégica Convulsiones 4
Accidente vascular 1
Digestiva DALI grado II-11T* 6
Diarrea persistente 1
Hernia diafragmatica 1
Cuidados pre-operatorios 2
Otras ALTE* 1
Sepsis 2

Infeccion de herida operatoria 1

Osteoartritis

DAI: diarrea aguda infantil; ALTE (apparent life threatening event): evento de aparente amenaza a la vida.

Para la valoracion del estado nutricional se habian
utilizado las tablas para niflos Down en un solo caso;
el resto fue valorado con las tablas de nifios norma-
les. El estado nutricional valorado segun tablas para
nifios Down era adecuado en 16, nueve presentaban
desnutricion cronica y uno desnutricion del primer
trimestre.

Se ignora qué criterios se usaron para valorar el de-
sarrollo. De acuerdo a las anotaciones de la historia
clinica se lo pudo valorar usando tablas para nifios
Down en 15. El mismo era adecuado en nueve e ina-
decuado en seis.

Las inmunizaciones valoradas de acuerdo al CEV
estaban vigentes en 14, retrasadas pero vigentes en
nueve y no vigentes en tres. En ningtin caso se admi-
nistraron las inmunizaciones recomendadas para los
nifios Down.

Habian recibido asesoramiento genético 11 pacien-
tes, no lo habian recibido 14, y en uno no consta el
registro.

El seguimiento clinico y paraclinico fue incompleto
en nueve pacientes y no se realizé en 15. Solamente
en dos niflos se realiz6 un seguimiento correcto.

Discusion

Los resultados obtenidos evidencian fallas en la aten-
cion de los nifios con SD que ingresan al CHPR tanto a
nivel hospitalario como en los otros niveles de atencion.
Con un promedio de tres hospitalizaciones por paciente,
estos niflos tuvieron multiples contactos con el sistema
de salud desde el momento de su nacimiento a pesar de
lo cual no se cumplieron las recomendaciones para su
seguimiento; que apuntan sobre a todo a la prevencion 'y
rehabilitacion.

El diagnostico prenatal no se realizdé en ningun pa-
ciente. De acuerdo a los factores de riesgo que presenta-
ban los nifios de esta muestra se debi6 haber realizado en
18 de ellos. Esto es de fundamental importancia para ex-
plicar el mecanismo de aparicion del sindrome en el feto y
el posible indice de recurrencia en la familia, asi como re-
visar el pronostico y las manifestaciones incluyendo to-
das las variaciones posibles, explicar los tratamientos e
intervenciones actualmente disponibles. Una pronta in-
formacion permitira a los padres tomar en consideracion
todas las opciones para atender al nifio y poder desarrollar
al méaximo sus potencialidades. El cariotipo no se realizd
en mas de la mitad de los pacientes. El diagnostico de cer-
teza que ofrece la citogenética para la trisomia 21 debera
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Tabla 3. Signos descritos con mayor frecuencia
en 19 ninos

Caracteristica fenotipica N° de veces descrita

Hipotonia 19
Implantacion baja de las orejas 14
Epicanto 12
Hiperextensibilidad 11
Fisura palpebral oblicua 8
Surco simiano y lengua agrietada 6
y protruida

Puente nasal bajo 5
Braquicefalia 4
Pulgar ancho y corto, cara plana, 3

hernia inguinal

Estrabismo, manos cortas y 2 cada signo
pequeiias, diastasis de los rectos,

espacio entre hallux y segundo

dedo, cuello ancho y corto, piel

laxa, hendidura palpebral oblicua,

occipucio plano, criptorquidia.

Hipertelorismo, pene pequefio, 1 cada signo
cara plana, dientes hipoplasicos,
displasia de segunda falange de

quinto dedo

realizarse siempre ante una sospecha clinica de SD, en un
recién nacido o en las primeras semanas de vida. De esta
manera se ofrecerd un diagnéstico temprano y seguro
para una enfermedad en donde la importancia de la esti-
mulacion temprana es fundamental.

Llama la atencion las carencias detectadas en la his-
toria clinica hospitalaria. El fenotipo no fue registrado o
se registro sin tener en cuenta la especificidad del signo
descrito en casi la totalidad de los pacientes.

No se investigo si esto se debe al desconocimiento de
los signos mas especificos para el diagnoéstico clinico
del sindrome o simplemente no se consider6 importante
suregistro. La falta de datos sobre el resultado del cario-
tipo, los factores de riesgo, el asesoramiento genético,
parecen sefialar que no se les considerd de importancia.
Se ignoro en casi la totalidad de las historias que existen
curvas especificas para valorar el crecimiento, asi como
tablas para el desarrollo. Tampoco se cumplieron las re-
comendaciones respecto a las inmunizaciones. Solo a
dos pacientes se les realiz6 un correcto seguimiento cli-
nico y paraclinico basado en las pautas de control para
nifios Down.

Tabla 4. Factores de riesgo SD.
Factor riesgo Numero de
pacientes
Edad* Materna mayor de 35 afios 13
Materna menor de 30 afios 5
No consta 2
Padre mayor de 55 afios 1
Padre menor de 55 afios 23
No consta 2
Radiaciones Sin antecedentes 4
No consta 22
Antecedentes Con antecedentes familiares 6
familiares
Sin antecedentes familiares 10
No consta 10
* 6 madres tenfan entre 30 y 35 anos de edad.

El Hospital Pediatrico del Centro Hospitalario Perei-
ra Rossell es un centro de referencia nacional. La pobla-
cion que en ¢l se asiste es compleja, tanto por su patolo-
gia como por el medio social al que pertenece. Su asis-
tencia origina gastos elevados vinculados a la frecuencia
de ingresos hospitalarios, estadias prolongadas y dias en
cuidados intensivos. La implementacion de estrategias
dirigidas a mejorar las fallas detectadas en la atencion de
estos pacientes contribuira aracionalizar el uso de los re-
cursos asistenciales y a mejorar la calidad de vida de es-
tos niflos y de sus familias.

En este sentido se ha disefiado un carné de salud para
nifios con SD, dirigido fundamentalmente al primer ni-
vel de atencion y una ficha para la correcta recoleccion
de datos y adecuado seguimiento de estos nifios para uso
en la atencion hospitalaria.
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Anexo. Carné de salud (interior)




