*

INP

Acta Pediatr Mex 2005;26(6):331-5

anataoociinicdg

Sindrome de Down con cardiopatia congénita compleja y estenosis

duodenal extrema

Dra. Ma. Cristina Ceballos Vela*, Dra. Beatriz de Le6n Bojorge**

ifio recién nacido de dos dias de vida a su
ingreso. Producto de Gesta III; madre de
36 aflos, aparentemente sana; padre de
33 afios con tabaquismo positivo. Ante-
cedentes perinatales G 1II, C II, A I (de causa
desconocida). Control prenatal regular; ingesta de
multivitaminicos; tuvo infeccién de vias urinarias en
el 2°. trimestre, desconoce el tratamiento que recibié. Se
le hicieron cuatro ultrasonidos obstétricos; el ultimo
mostré datos de retraso del crecimiento fetal con des-
proporcién entre perimetro cefalico y talla y distension
de asas intestinales. Se realizé cesdrea debido a
hipomotilidad fetal. Al nacer, requirié maniobras de
reanimacion; peso 2,430 g, talla 47 cm, PC 31.5 cm, PT
29.5cm, PA 28 cm, Apgar 8-9, Capurro 37 semanas; no
habia datos de dificultad respiratoria. Exploracién fi-
sica: Craneo turricéfalo, fontanela anterior 5 cm,
epicanto bilateral, puente nasal aplanado, implanta-
cién baja de pabellones auriculares, paladar alto,
macroglosia, cuello corto, extremidades cortas, tibias
en varo. Ruidos cardiacos normales. Hepatomegalia 3
cm debajo del borde costal; no existia peristalsis;
hipotonia generalizada, genitales masculinos, ano
permeable, reflejos primarios presentes.
Radiografia de abdomen. Se observa imagen de do-
ble burbuja con ausencia de aire distal.
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Estudios de laboratorio del hospital de referencia
(cuadro 1).

Glucosa 46 mg/dL, urea 26 mg/dL, creatinina 1.1
mg/dL, BUN 12 mg/dL. TP 15.7” (63%), TPT 41.7”
INR 1.32. Grupo sanguineo O positivo.

Alingresar al INP ademas de lo sefialado se ausculté
un soplo eyectivo paraesternal izquierdo. Se indicé
ayuno; soluciones 80 mL/kg/dia con glucosa 7 mg/
kg/min.

Ingres6 a la Unidad de Cuidados Intensivos
Neonatales (UCIN) con peso 2,680 g, FC 139 X’, FR 47
X, T/A 64/42mmHg, T 37° Cy perimetro abdominal
de 29 cm.

Nuevo examen fisico: Acrocianosis que se generali-
z6 con el llanto; tinte ictérico, edema bipalpebral.
Activo, con facies caracteristica de sindrome de Down
(SD), atresia total de coana derecha, Ortolani derecho
positivo; reflejos primarios presentes pero disminuidos
e hipotonia generalizada.

Durante su estancia en la UCIN se le dio aporte de
oxigeno en casco cefalico a 3 Lt/min; la saturacién fue
de 86% por oximetria de pulso. Hubo un evento de
65% de saturacion sin datos aparentes de dificultad
respiratoria, aunque se mantuvo hemodindmicamente
estable. Su diuresis fue 1.07 mL/kg/h. Se colocé un
catéter venoso central en la yugular externa; durante
este procedimiento presenté bradicardia, lo que requi-
ri6 maniobras de reanimacién y administracién de
atropina, por 20 minutos, sin éxito.

Estudios de laboratorio del INP (cuadro 2).

Glucosa 91 mg/dL, urea 23.9 mg/dL, creatinina 1.5
mg/dL, BUN 11.2 mg/dL. Bilirrubinas totales 6.74 mg/
dL, BI 6.28 mg/dL, Electrolitos séricos Na 139 mmol/
L, K 4.4 mmol/L, C1108 mmol/L, Ca 8.2 mg/dL. TP
18.3” (46.2%), TPT 315" INR 1.49.

Gasometria capilar pH 7.26, pO2 30.8 mmHg, pCO2
42.2 mmHg, HCO3 18.7 mmol/L, SO2 65.4%.
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Cuadro 1.
Hb Hto Leucocitos Neutrofilos Linfocitos Monocitos Bandas Plaquetas
19.7% 56.2% 39200 53% 37% 3% 3% 261000
Cuadro 2.
Hb Hto Leucocitos Neutrofilos Linfocitos Monocitos Bandas Plaquetas
18.5% 56% 37400 69% 28% 3% 15% 279000
COMENTARIO CLINICO delsegundo ruido pulmonar, un soplosistélico G III/1V,

Dra. Ma. Cristina Ceballos Vela
Se trata de un paciente con caracteristicas fenotipicas
de SD que es la causa genética mas comun de retraso
mental y se asocia a malformaciones de otros sistemas,
principalmente cardiovasculares y gastrointestinales.
La mortalidad de estos pacientes durante los primeros
cinco afios puede ser alta debido a una cardiopatia
congénita o neumonia, infecciones, leucemias. Las
cardiopatias congénitas ocurren en el 40 a 50% de los
pacientes con SD. Este diagnéstico es importante por-
que influye en la sobrevida.

Los diagnoésticos se basan en las caracteristicas fisi-
cas y el grado de afectacién de los distintos sistemas.

El sindrome de Down se debe a la trisomia del
cromosoma 21, especificamente duplicacién del
cromosoma 21q22. La edad materna es la determinan-
te méds importante de la falta de disyuncién
cromosémica, El diagndstico se basa en el estudio del
cariotipo. Con técnicas de gabinete como el ultrasoni-
do y marcadores especificos en el primero y segundo
trimestres del embarazo se puede hacer el diagnéstico
prenatal. En este paciente el diagnéstico prenatal fue
de malformacién gastrointestinal. Al nacer se estudi6
clinica y radiolégicamente. La radiografia abdominal
mostré la imagen tipica de doble burbuja compatible
con diagndstico de atresia intestinal. Las malforma-
ciones intestinales mas frecuentes en estos pacientes
son la atresia duodenal, la atresia anal, la duplicacién
quistica y la enfermedad de Hirschprung.

Este paciente también tenia una cardiopatia congéni-
ta ciandtica; ademas, edema bipalpebral, reforzamiento

en el foco tricuspideo y pulsos saltones.

La reanimacién avanzada aplicada a este paciente,
incluyé la administracién de atropina. Este firmaco
no es el indicado en recién nacidos, en quienes no lo-
gra aumentar la frecuencia cardiaca. Se puede emplear
en adultos jévenes pero no en recién nacidos. El medi-
camento que se debe utilizar en la reanimacién
avanzada del neonato, es la adrenalina por su accién
inotropica y cronotropica.

El paciente en particular, aunque era un recién naci-
dode término y practicamente con peso adecuado para
su edad gestacional, contaba con datos clinicos que
sustentaban el SD. La asociacion de una cardiopatia
grave como el CAVC y una malformacién gastroin-
testinal también grave: atresia intestinal, tenfa mal
pronéstico para la vida y funcién; ademds habia
hipotonia generalizada.

El diagnéstico prenatal de las tres malformaciones
habria dado oportunidad a los padres de tomar deci-
siones sobre el futuro del producto o del recién nacido.

ESTUDIO ANATOMOPATOLOGICO Y COMENTARIO.

Dra. Beatriz de Le6n Bojorge

En el aspecto externo del cadaver se encontraron las
alteraciones del SD con hipertelorismo, implantacion
baja de pabellones auriculares, epicanto, puente nasal
aplanado, cuello corto, paladar alto, macroglosia,
dermatoglifos en pies y manos con pliegue simiano. En
el cerebro el 16bulo de la insula se hallaba descubierto,
dato frecuente asociado al SD. Existla mineralizacién
focal en la pared de los vasos de los nticleos basales.
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Sindrome de Down con cardiopatia congénita compleja y estenosis duodenal extrema

Trayecto anémalo de arterias coronarias y dpex bifido
Cardiomegalia con dilatacion de cavidades derechas
con predominio de auricula.

Cianosis labial y subungueal

ATRESIA DUODENAL CON DILATACION ACEN-
TUADA PROXIMAL

DANO ALVEOLAR DIFUSO CON MEMBRANAS
HIALINAS

NEUMONIA DE PREDOMINIO BASAL

ONFALITIS AGUDA

HEMOPOYESIS EXTRAMEDULAR MULTIFOCAL
EDEMA Y CONGESTION CEREBRAL
HEMORRAGIAS MULTIFOCALES

COMENTARIO

Este paciente con sindrome de Down tenia compromi-
so neurolégico importante, una malformacion
cardiovascular compleja grave y atresia duodenal ex-
trema. Estas malformaciones son susceptibles de
correccidn quirargica. La morbilidad y mortalidad qui-
rurgica para lamalformacién de canal atrioventricular
ha mejorado considerablemente en los ultimos afios;
algunos informes refieren una sobrevida alrededor del
94% y sobrevida total de 91% para la forma balancea-
da completa de acuerdo ala clasificacién de Rastelli **
cuando la cirugia se realiza entre los cuatro y seis me-
ses de edad. Algunos casos requieren aplicaciéon de
marcapaso (3%) y otros, reintervencién quirtrgica para
la correccién de la insuficiencia mitral residual o indu-
cidadurante la cirugia previa. La sobrevida acumulada
a 13 afos es de 81%.

La repercusién pulmonar de la cardiopatia en este
paciente requirié intubacién permanente; el dafio
alveolar difuso y la neumonia, impidieron la correc-
cién quirtirgica.

Es importante hacer énfasis en el diagndstico pre-
natal principalmente en mujeres mayores de 35 afios
por las implicaciones médicas, éticas y morales que

repercuten en la dindmica familiar, sobre todo ahora
que se cuenta con los medios tecnolégicos para ello.
Asimismo es importante la asesoria genética a los pa-
dres, quienes tendran el derecho de tomar decisiones
que respeten lo que estd permitido legalmente: En el
presente caso es importante el seguimiento genético de
la familia, sobre todo por su edad relativamente avan-
zada y por la posibilidad de que contintien procreando.
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