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Introducción

• El SD es la condición Cromosómica más común, asociada a discapacidad intelectual y se 
caracteriza por una variedad de hallazgos clínicos adicionales.

• Su prevalencia va en aumento, según los Reportes del Estudio Colaborativo Latinoamericano 
de Malformaciones Congénitas ( ECLAMC) Chile tiene una prevalencia del 2,47 por 1000 NV.

• Chile es el país con mayor nacimientos de niños con SD (500 a 600 niños por año)

• Entre los recién nacidos o fetos de gestantes de 35 o más años de edad la incidencia es mucho 
mayor.

• El diagnóstico antenatal en nuestro pais no supera el 40%..

• Las necesidades en Salud, educación, terapéuticas y de acompañamiento hacen  necesario una 
intervención específica e informada desde la etapa Prenatal hasta el envejecimiento.



Epidemiología
• Chile es el pais de Latinoamerica con mayor cantidad de Nacimientos de niños con Sindrome 

de Down (SD).

• EN HPM 2018  incidencia de 5.2 por 1000 NV.

• En Paises desarrollados la tasa de nacimientos ha ido en disminución, debido a leyes de aborto 
que incluyen a esta condición como causal de aborto ( tasas <1 /1000rnv).

Estudio epidemiológico global del síndrome de DownJULIO NAZER H.1, LUCÍA CIFUENTES . O. 105Volumen 82 - Número 2 ARTÍCULO ORIGINAL 
RESEARCH REPORTRev Chil Pediatr 2011; 82 (2): 105-112



Factores de riegos
• El principal factor de riesgo es la Edad Materna, siendo el único factor etiológico vinculado 

con problemas comosomicos de número ( monosomías y trisomías)

• La edad de corte donde el riesgo aumenta considerablemente es 35 años.

Disentangling the roles of maternal and paternal age on birth prevalence of Down syndrome and other 
chromosomal disorders using a Bayesian modeling approach James A. Thompson. BMC Medical Research 
Methodology (2019) 19:82



Síndrome de Down 

• Es un síndrome que se caracteriza por presentar un conjunto de características comunes:
• Rasgos físicos particulares

• Mayor Riesgo de Presentar Malformaciones Congénitas.

• Mayor vulnerabilidad de desarrollar enfermedades a los largo de la vida

• Retraso del desarrollo Psicomotor y discapacidad intelectual en grado variable’



Variaciones Genéticas

Down Syndrome. N engl j med 382;24 nejm.org June 11, 2020



Trisomía 21 libre

• La Trisomía 21 Libre es la mas frecuente,
corresponde al 95% de los casos

• Todas las células del individuo tienen tres
crososomas 21 en vez de dos, y los tres cromosomas
21 se encuentran libres e independientes entre sí.

• Causado por la no disyunción meiótica.

• Ocurre por azar y aumenta a mayor edad de la
madre

47 XX +21     -     47 XY + 21



Traslocación Robertsoniana 

• La Traslocación Robertsoniana ocurre en baja 
frecuencia 3-4 %.

• Corresponde a la traslocación del cromosoma 21q y el 
brazo largo del cromosoma 14 – 22 frecuentemente)

• Es una variante que puede ser Heredada por uno de 
los padres (portador) o en su mayor frecuencia 
ocurrir de Novo.

• Es recomendable solicitar a los padres un Cariograma. 

46 XX +21t (14;21)   -   46 XY +21t(14;21)



Mosaico

• Ocurre en un 1 a 2% de los casos.

• Se produce por una No disyunción en una 
división mitótica tras la formación del cigoto.

• En un individuo hay células trisómicas y 
disómicas.

• Fenotipo más benigno que en pacientes con 
trisomía típica.

46 XX / 47 XX +21     -    46 XY / 47 XY 
+21



Riesgo de Recurrencia

Síndrome de Down. Segunda parte: estudios genéticos y función del pediatra. Arch Argent Pediatr 2008; 106(4):334-340 



Estudio Prenatal
La tasa de Diagnóstico Prenatal es variable,
depende de Protocolos de pesquisa prenatal
y de diagnóstico citogenético disponible.

En Chile la Tasa de diagnóstico antenatal es
baja, no supera el 40%.

Se recomienda realizar Tamizaje prenatal
mujeres con factores de Riesgo:

• Edad Materna > 35 años

• Hijo previo con S. Down

• Antecedente de Abortos recurrentes.



Edad Materna

Traslucencia Nucal

Marcadores Hormonales Maternos

(PAPP-A bajo – βHCG elevado)

11 – 13+6 semanas 

Detección 
del 90%.

PEDIATRÍA PARA “NANEAS” 2ª Edición 2021 Dr. Nelson A. Vargas Catalán





Recién Nacido con 
Sindrome de Down



Características 
Físicas:

PEDIATRÍA PARA “NANEAS” 2ª Edición 2021 Dr. Nelson A. Vargas Catalán



Momento de Informar la Noticia…

Quién

Dónde

CuandoCómo

Que



PEDIATRÍA PARA “NANEAS” 2ª Edición 2021 Dr. Nelson A. Vargas Catalán



Condiciones 
Médicas Asociadas



Evaluación en el Recién Nacido.



Cardiopatías Congénitas en SD

• Las enfermedades cardiovasculares son una de las principales causas de morbilidad y
mortalidad en personas con SD.

• La cardiopatía congénita es la afección cardiovascular más común, presente en hasta el 50%
de las personas con síndrome de Down y contribuyendo a un pronóstico desfavorable.

• Dentro de los factores de riesgos encontramos: tabaquismo materno, la obesidad y la falta de
suplementación con ácido fólico en el embarazo.

• Canal AV y CIV son las más frecuentes.

• Ante la sospecha prenatal de SD, realizar

Ecocardiograma Fetal en el 2do Trimestre

Down Syndrome. N engl j med 382;24 nejm.org June 11, 2020
Circulation. 2023;147:425–441. DOI: 10.1161/CIRCULATIONAHA.122.059706



Cardiopatía Congénita en SD

Circulation. 2023;147:425–441. DOI: 10.1161/CIRCULATIONAHA.122.059706



Alteraciones Hematológicas en SD
• De las alteraciones Hematológicas más frecuentes en el periodo de Recien nacido son:

• Neutrofilia (80%) - Neutropenia 
• Policitemia (63%)
• Trombocitopenia (34%)

• Son leves, se deben habitualmente a la hipoxemia intraútero en los casos de RCIU, se resuelven 
espontáneamente dentro de las primeras 3 semanas de vida.

• Leucemia 1% poco frecuente, pero mayor riesgo de LLA y LM.

Anomalías hematológicas asociadas al síndrome de Down. H. Avellón Liaño, et al. Acta Pediatr Esp. 2008; 66(9): 459-463 



Alteraciones Hematológicas
Mielopoyesis Anormal Transitoria:

• Puede presentarse en el 10% de los Recien Nacidos con Sindrome de Down.
• Producido por  mutaciones en el gen del factor de transcripción hematopoyético GATA1 y solo se
observa junto con la trisomía 21.

• Presentación Fetal: pronostico Ominoso (hidrops Fetal, anemia severa, hepatoesplenomegalia 
(infiltración de células blásticas)

• Presentación Neonatal: leucocitosis considerablemente elevada con blastos circulantes y
trombocitopenia, puede ser asintomáticos o sintomáticos: hematomas, infiltrados cutáneos, 
derrames exudativos (pleurales, pericárdicos y ascitis), dificultad respiratoria y hepatomegalia

• Resolución espontánea dentro de 3 meses.  Algunos casos requiere manejo con QMT (citarabina)
• Mortalidad hasta 20%. Riesgo Leucemia a 4 años : 30%

Trastornos mieloproliferativos y leucemia en síndrome de Down. Presentación de dos casos clínicos en el período neonatalArch Argent Pediatr 2022;120(2):e89-e92 



Alteraciones Tiroídeas

• La disfunción tiroidea es la anomalía endocrina más común en niños con SD. En comparación con 
la población general, la disfunción tiroidea es 25–38 veces más frecuente en la población con SD.

• Hipotiroidismo Congénito   1- 2%
• Hipotiroidismo Subclínico 7 - 40%
• Hipotiroidismo Adquirido ( Enfermedad de Hashimoto)

• Hipertiroidismo ( Enfermedad de Graves) 0.2%

Endocrinal dysfunction in children with Down syndrome. Ann Pediatr Endocrinol Metab 2022;27:15-21



Alteraciones Tiroídeas en el RN SD

Hipotiroidismo Congénito:

• 1 - 2% 

• Su etiología es hipoplasia tiroidea, ectopia tiroidea o agenesia parcial de la glandula tiroides 

• T3 y T4 son hormonas que regulan crecimiento, desarrollo osteomuscular y funciones de

órganos y neuronas.

Endocrinal dysfunction in children with Down syndrome. Ann Pediatr Endocrinol Metab 2022;27:15-21



Hipotiroidismo Congénito

PROTOCOLO DIAGNÓSTICO Y TRATAMIENTO HIPOTIROIDISMO CONGÉNITO 2023-2028 HPM



Malformaciones  de Vías respiratorias

• Laringomalacia (50%), Traqueomalacia (33%), Broncomalacia (7,7%)

• Estenosis subglótica congénita o adquirida

• Bronquio traqueal (3.1%)

• Caracteristicas Propias: microbraquicefalia y  vía aérea disminuida (vía aérea superior pequeña 

y macroglosia) 

• Síntomas: estridor, sibilancias, respiración ruidosa, disfagia

Estudio: Nasofibroscopía, FBC, TAC, radiología, angioTAC

Tratamiento:  Corrección Qx



Alteraciones del tracto digestivo en el RN SD

Frecuencia : 6 - 12%

-Atresia o estenosis esofágica, Con o sin FTE

-Atresia o estenosis duodenal 

-Páncreas anular: incompleta rotación y fusión del páncreas 
dorsal y ventral, que

produce una obstrucción total o parcial del duodeno.

-Malrotación intestinal

-Malformación Ano rectal

- Enfermedad de Hirschprung



Trastorno Succión Deglución en RN SD

• Muy frecuentes entre 30 - 80% 

•   Hipotonía: Reducción del tono muscular en la región orofacial.  Compromete la

succión y deglución.

• Macroglosia Relativa: Lengua grande en relación a la cavidad oral, genera dificultad en 
el selle  labial y control de alimentos

• Paladar alto y ojival: Complican la manipulación de alimentos en etapa oral y el cierre

velofaríngeo

• Hipotonía faríngea: Aumenta riesgo de aspiración



Trastornos de succión Deglución

• Principalmente en RN prematuros con SD

Hipotonía 
Bajo incremento ponderal
Tiempo prolongado de alimentación
Atoros
Sintomas respiratorios Recurrentes
Desaturaciones en relación a la Alimentación 

Solicitar evaluación por 
Fonoaudióloga y estudio con 
Videodeglución

Bull MJ, Trotter T, Santoro SL, et al; AAP Council on Genetics. Health Supervision for Children and Adolescents With Down Syndrome. Pediatrics. 2022;149(5):e2022057010   
PEDIATRICS Volume 149, number 5, May 2022:e2022057010



HIPOACUSIA

• Se presenta 2 a 3% hipoacusia 
Sensorioneural.

• La mayoría son hipoacusias de conducción 
y se van presentando a los largo de la vida

• recomendación realizar PEAT (tamizaje con 
EOA)

CATARATAS CONGÉNITA

• De presentación Neonatal

• Recomendación es realizar rojo pupilar a 
todos los recien nacidos.

• Evaluación oftalmológica solo en caso de 
alteración del rojo pupilar.

Bull MJ, Trotter T, Santoro SL, et al; AAP Council on Genetics. Health Supervision for Children and Adolescents With Down Syndrome. Pediatrics. 2022;149(5):e2022057010   
PEDIATRICS Volume 149, number 5, May 2022:e2022057010















Estimulación temprana



Muchas Gracias.
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