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1. MARCO TEÓRICO 

El síndrome de Down es la alteración cromosómica más común en el humano 

(1 ). Ocurre uno en cada 600 nacimientos. Es la causa genética más común de 

discapacidad mental (2). 

Tiene una tasa de mortalidad perinatal de 30% en pa íses en desarrollo como 

México (3). Se sabe que la expresión fenotípica deriva de la región 21 q del 

brazo largo del gen 21 . 

Esta región codifica para proteínas que regulan el desarrollo de productos de 

otros genes. Muchos investigadores creen que la expresión fenotípica del 

síndrome de Down es debido a la producción excesiva de productos genéticos 

(4) . 

El diagnóstico es clínico y se apoya mediante cariotipo. 

Las manifestaciones oculares asociadas a la trisomía 21 tienen una prevalencia 

que oscila entre 61 al 91 % (5). 

Es imperativo hacer un examen oftalmológico completo en cada niño con esta 

patología , ya que las asociaciones con alteraciones oftalmológicas son altamente 

recurrentes y por lo general son causa de pérdida visual. Muchas de estas 

alteraciones son ambliogénicas y susceptibles de prevención cuando se detectan 

y corrigen a tiempo . 

Ningún hallazgo ocular es patognomónica de la trisomía 21 . La incidencia y la 

severidad de los defectos oculares son variables y no se conoce la razón por la 

que algunos individuos desarrollan problemas oftalmológicos y otros no (6). Se 

cree que esta variabilidad puede estar relacionada con los polimorfismos en los 

genes del cromosoma 21. 

Con excepción del vítreo , todas las estructuras oculares pueden estar afectadas 

(1 ). 

Bertelli et al. Encontraron que las alteraciones oftalmológicas estaban dentro de 

las más comunes para los niños con síndrome de Down. EN su serie de 

pacientes, ocupaban el tercer lugar, después de problemas respi ratorios y 
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cardiacos (2). Virji - Babul et al, demostraron un 56% de prevalencia de 

manifestaciones oftalmológicas (7). Tsairas et al , a su vez reportaron defectos 

visuales, entre los que se incluye ambl iopía, el estrabismo y la mala visión en un 

46% de su muestra que comprend ía 73 niños (7). 

Ka - Ling reporto una serie de 407 pacientes con síndrome de Down y encontró 

los siguientes problemas visuales : errores refractivos en un 35%, estrabismo en 

un 13%, Nistagmus en un 12%, ambliopía en un 4% y blefaritis en un 3% (8). Por 

otro lado, existen diversos estudios que reportan diferencias en las estructuras 

oculares de los niños con trisomía 21 . También se han descrito disminución en la 

función global de la visión , como en la agudeza visual, acomodación y 

sensibilidad al contraste (9). Sin embargo, aún tenemos mucho que comprender 

acerca de la influencia que tienen los factores estructurales y funcionales en la 

visión de un niño con este síndrome. 

Entre las diferencias estructurales se describen (9): 

• Corneas más delgadas y profundas. Se midió el poder corneal 

promedio en niños con Down y se comparó con niños controles de la 

misma edad. El poder en los niños con la enfermedad fue de 45.62 D y 

en los niños controles fue de 43.1 O D. La medición del grosor corneal 

central es importante en la identificación de distintas enfermedades. Un 

estudio comparativo demostró que las corneas de los pacientes con 

síndrome de Down son más delgadas que en los niños sanos: tiene un 

grosor corneal de aproximadamente 488.39 micras contra un promedio 

de 536.25 micras en niños sin la enfermedad (11 ). 

Este dato es importante al momento de la toma de presión intraocular, 

ya que esta puede ser menor debido al bajo grosor de la cornea . 

Evereklioglu et al. Demostraron que en los niños con trisomía 21 la 

presión del ojo era de 12.96 mm Hg mientras que en los controles era 

de 16.20 mmHg(11 ). 

• Por otro lado se habla de que tienen un cristalino más débil. 

3 



• Aumento en la incidencia de astigmatismo oblicuo. En un estudio se 

realizo topografia cornea! a una cohorte de 50 niños en donde se 

encontró que el patrón más común fue el de " corbata de moño". Sin 

embargo, el 38% presentaba un cilindro oblicuo con ejes 1 O grados por 

fuera de la ortogonal. Otro 22% ten ía ci lindros " con la regla " y el ten ían 

cilindros " contra la regla" (12). 

Estas alteraciones se han intentado expl icar debido a alteraciones en la 

secreción de la hormona de crecimiento (11 ). 

EMETROPIZACIÓN 

Mucho se ha estudiado acerca de la emetropización de los niños con trisomía 21. 

Se sabe que el proceso en los primeros años de vida es similar al de los niños 

sanos. Durante esta época los errores refractivos son similares a los de la norma 

(12). Pero en lugar de que vayan disminuyendo con la edad, como sucede en la 

población normal, la distribución aumenta y la prevalencia de problemas en 

refracción se acrecienta. Por lo que podemos decir que el proceso de 

emetropización falla en los infantes con síndrome de Down. 

AGUDEZA VISUAL 

Sin corrección , la alta prevalencia en los problemas refractivos en los niños con 

Down puede ocasionar graves consecuencias en la función visual y el 

desempeño de las actividades diarias. 

En un estudio realizado por Tsiaras et al , encontraron que el 31 % de los niños 

presentaba visión baja , peor de 20/50 . El 47% presentaba 20/40 de visión en el 

mejor ojo y solamente el 7% presento agudeza visual normal. El 22% presentaba 

ambliop ía, la cual se asociaba principalmente con entidades prevenibles como 

los errores refractivos y anisometropia (13). 

En cuanto a la visión cercana se obtuvieron valores de 20/50 a 20/70 con ambos 

ojos (13). 
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ERRORES REFRACTIVOS 

Se reportó una serie de 77 pacien tes en los que se estudio errores refractivos. 

De todos los casos estudiados el 97.4% presento algún tipo de problema en la 

refracción. Los más comunes son la hipermetropía con un 62 .3%, el 

astigmatismo con un 59.7% y al final la miopía con un 7.8% (10). Si no se 

detectan estas alteraciones, se puede ver comprometida la calidad en el 

desempeño de las actividades de la vida diaria. 

Existen dos estudios que asocian las alteraciones cardiacas con los defectos de 

refracción . Da cuhnu encontró una fuerte asociación con miopía , mientras que 

Brohman et al encontraron asociación aislada con miopía y Nistagmus (11 ). 

En la literatura se encuentra una descripción de ambliopía en aproxiadamente 

20% de las series (11 ). 

En el síndrome de Down existe una mayor frecuencia de problemas en la 

acomodación. El 55% de los niños presenta debilidad, pero se cree que es 

porcentaje es menor al real. El problema en la relación de capacidad 

acomodativa 1 acomodación contribuye a la alta incidencia en las alteraciones 

refractivas (14 ). 

ALTERACIONES DE LOS MOVIMIENTOS OCULARES 

En el síndrome de Down la prevalencia de estrabismo se estima hasta de un 

40%(15). En cuanto al tipo de estrabismo, se ha visto que la endodesviación es 

la más común de todas y su incidencia alcanza hasta el 52% en algunas series 

(15). La exodesviación ha sido reportada hasta en 11 %. 

En los pacientes que presentan desviación de la mirada, la incidencia de 

hipermetropía en mayor y se recomienda siempre realizar refracción bajo 

cicloplejía. El equivalente esférico de los niños con trisomía 21 y estrabismo es 

de 2.97 D (15). 

Lo que se ha observado en comparación con la norma es que el inicio de la 

desviación es en edades más avanzadas. 

El Nistagmus tiene una alta prevalencia en los pacientes con estrabismo. Se 

refiere de hasta 73%. La etiolog ía se presume que es ocular en la mayoría de los 
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casos, ya que el movimiento involuntario suele mejorar con la utilización correcta 

de lentes. Los tipos más frecuentes son el Nistagmus horizontal y pendular (15). 

MANIFESTACIONES EXTERNAS 

La mayoría de los hallazgos oculares son en los anexos del globo ocular. Las 

facies características incluyen : distancia interpupilar estrecha, fisuras palpebrales 

inclinadas y epicanto (1 ). 

La incidencia de pliegues epicantales es muy alta. La mayoría de las series 

reporta que hasta un 75%. Este pliegue se extiende desde el margen nasal del 

borde tarsal superior hasta la piel debajo del canto. 

Las fisuras palpebrales inclinadas son el dato más típico. Shapiro et al 

encontraron una inclinación promedio de 10.6 grados hacia arriba contra un 

grado de inclinación en niños normales (1 ). El ancho promedio de la fisura 

palpebral es 7 mm menor que en niños controles, sin embargo no existe 

diferencia en la altura de la hendidura. 

En cuanto a las alteraciones en los párpados podemos encontrar blefaritis hasta 

en un 47%. Esta puede ser una manifestación de la disminución en la inmunidad 

de los niños con Down. La ptosis puede estar presente en el 3% (16). La 

prevalencia en entropión se reporta en un 2% (16). 

Se describe también la asociación de eversión de los parpados con edema 

conjuntiva!, esta debido a obstrucción en el retorno venoso. 

En cuanto a las manifestaciones de la vía lagrimal , se describe obstrucción en 

hasta un 31% de los pacientes (16). 

QUERA TOCO NO 

La prevalencia de queratocono en la trisomía 21 va del 2% hasta el 15% en las 

series reportadas, en comparación con la prevalencia en la población general de 

0.05% ( 14).Se sugiere que este aumento en la presencia de esta entidad es 

debido a una alteración en el metabolismo del colágeno. El gen que codifica para 

la cadena alfa1 del colágeno tipo 4 se encuentra en el cromosoma 21. Este tipo 

de colágeno es componente estructural importante en el estroma cornea! (14). 
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Así mísmo, se ha visto que el hydrops es una complicación mucho más 

frecuente en los pacientes son síndrome de Down y esto se relaciona al grosor 

cornea! más delgado. Las secuelas de estas complicaciones derivan en 

opacidades corneales permanentes. 

El inicio del queratocono es durante la adolescencia. 

PUPILA 

Se habla de alteraciones en los refiejos pupilares en hasta el 17% de los 

pacientes con disminución del reflejo luminoso y del consensual (16). 

IRIS 

Las alteraciones de la úvea anterior son las más típicas. Se visualizan mejor en 

iris claros. Son conocidas como las manchas de Brushfield (16). Su etiología se 

desconoce, pero en la histopatología se aprecian depósitos de colágeno en el 

estroma anterior del iris. También existen reportes de hipoplasia sectorial del iris 

en algunos niños con síndrome de Down. 

CRISTALINO 

La asociación con catarata se ha reportado de hasta el 7% (17) . En cuanto al 

tipo, se dice que la más común es la opacidad puntiforme o cerúlea . Sin 

embargo, la incidencia de catarata congénita puede ser mayor en estos niños 

(16). En cuanto a el uso de lente intraocular no está descrita ninguna 

contraindicación para su colocación. Solamente se debe hacer énfasis en la 

rehabilitación visual luego de la cirugía . 

RETINA 

Los hallazgos del fondo de ojo no son frecuentes y pueden ser muy diversos. 

Williams et al , observaron que en los niños con síndrome de Down existía un 

mayor número de vasos retinianos al borde del disco (1 ). Se tomaron fotografías 
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de fondo de ojo y se encontró que en estos niños existía en promedio 17.7 vasos 

en comparación con los niños normales en los que había 13 vasos. 

Se han descrito cambios retinianos por miopía como crecientes esclerales, 

adelgazamiento coroideo , cambios de coloración etc. También han sido referidos 

desprendimientos de retina , hemorragia vítrea y coloboma de retina (16). 

NERVIO ÓPTICO 

En cuanto a la papila , tiene una apariencia hiperemica debido al aumento en el 

número de vasos que la circundan (1 ). Otras alteraciones reportadas son la 

hipoplasia del nervio óptico, pal idez general izada y en un reporte se describió 

edema de papila (16). 

GLAUCOMA 

No existe una asociación realmente franca entre Down y glaucoma. Se habla de 

una prevalencia de hasta 6% según la serie (16). 

Los desórdenes oftalmológicos representan una causa importante de 

discapacidad entre la población infantil con síndrome de Oown. 
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2. JUSTIFICACION 

La trisomía 21 es la primera causa de retraso mental en México. En el instituto 

Nacional de pediatría la prevalencia en alta . Con una frecuencia de 5%. 

Todos los niños con este síndrome deben recibir un manejo integral y 

multidisciplinario. 

Entre las especialidades que deben tener un apego continuo para con estos 

pacientes en la ofta lmología. 

Se sabe que estos pacientes presentan distintas manifestaciones oculares, 

algunas altamente discapacitantes y susceptibles de ser reversibles con 

tratamiento oportuno. 

La información obtenida en este estudio permiti rá : 

crear un antecedente para justificar un algoritmo especifico de estudio en un 

futuro en nuestra institución en pacientes con síndrome de Down (16). 

Aprender con base a nuestra experiencia de los cuidados a considerar en una 

entidad que potencialmente causa alteraciones oftalmológicas en nuestra 

población . 

Al reconocer y eliminar causas potenciales de discapacidad visual aumentamos 

el horizonte de posibilidades de estos niños- adaptación y rehabilitación. 
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3. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA 

• Cual es la frecuencia de alteraciones oftalmológicas en la consulta de 

oftalmología del Instituto Nacional de Pediatría? 

• Cuales son las manifestaciones oculares más frecuentes en los pacientes 

con síndrome de Down que asisten a la consulta de oftalmología del 

Instituto Nacional de Oftalmología? 

• Cual es la relación con la edad materna en esta enfermedad? 
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4.0BJETIVO 

• Describir la frecuencia y las manifestaciones ofta lmológicas en los niños 

con trisomía 21 que acuden al Instituto Nacional de Pediatría . 

• Establecer la relación existente entre la edad materna y el síndrome de 

Down en el Instituto Nacional de Pediatría. 
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5. HIPOTESIS 

• Las manifestaciones oftalmológicas en los pacientes con síndrome de 

Down en la consulta del Instituto nacional de Pediatría esta entre 61 % 

al 91 % como se describe en la literatura (5). 

• Las manifestaciones ofta lmológicas más frecuentes serian los defectos 

refractivos como se describe en la literatura (8) 

• Los niños con síndrome de Down de la consulta de oftalmología del 

Instituto Nacional de Pediatría son hijos de madres con edades 

extremas. 
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6. MATERIAL Y METODO 

a. Diseño del estudio 

Estudio transversal , prospectivo, observacional y descriptivo 

Población : Pacientes con síndrome de Down revisados en la consulta de 

oftalmología del Instituto Nacional de Pediatría desde al mes de Junio al 

mes de Agosto del año 2012. 

b. Criterios de inclusión 

Todos los pacientes con síndrome de Down que llegan a la consulta de 

oftalmología del instituto Nacional de Pediatría durante los meses de 

Junio, Julio y Agosto del 2012 y los que son referidos de la clínica de 

síndrome de Down de dicho instituto durante la época referida con 

diagnostico confirmado por genética. 

c. Criterios de exclusión 

Familiares o representantes legales del paciente que no acepten hacer 

parte del estudio. 

d. Tamaño de la muestra 

Muestreo a conveniencia 

e. Análisis estadístico 

Se resumirán las características demográficas mediante estadística 

descriptiva. Para variables numéricas se utilizara promedio y desviación 

estándar o mediana, mínimo- máximo según la distribución. 
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VARIABLES EN ESTUDIO 

Definición operacional de variables: 

VARIABLE 
VALOR 

Edad de la madre al nacimiento 
Del paciente 

Sexo 

Motivo de consulta 
Oftalmológica 

Diagnósticos 
Secundarios 

CATEGORÍA 

Cuantitativa 
Continua 

Cualitativa 
Nominal 
Dicotómica 

Cualitativa 
nominal 

Cualitativa 
nominal 

Años 

1 :hombre 

2: mujer 
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7. RESULTADOS 

Se realizó un estudio prospectivo, transversal , observacional y descriptivo. 

Evaluando los pacientes con síndrome de Down en la consulta oftalmológica del 

Instituto Nacional de Pediatría , desde el mes de Junio hasta el mes de Agosto 

del año 2012. 

Se evaluó 90 pacientes , desde los 11 días de vida hasta los 17 años de vida. 

57% de los pacientes fueron masculinos y 43% femeninos. 

El defecto refractivo más frecuentemente encontrado es el astigmatismo 

hipermetropico compuesto seguido de hipermetropía. 

La alteración más frecuente en los párpados es la presencia de epicanto 

inverso y fisuras palpebrales inclinadas. 

Los defectos refractivos son la alteración ocular más frecuente en los pacientes 

con síndrome de Down revisados, todos los pacientes revisados tenían algún 

defecto refractivo, muchos de los cuales requirieron corrección óptica. 

El defecto estrabológico encontrado con mayor frecuencia es la endotropía. 

Se encontró que el Nistagmus de tipo pendular es el más frecuente 

La edad materna tuvo un máximo de 45 años de edad y un mínimo de 15 años 

con un promedio de 30 años de edad. 
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8.DISCUSIÓN 

Akinci et al. Notó que muchos niños con síndrome de Down ten ían 

manifestaciones ofta lmológicas 97.4% (18). 

En Turquía fueron examinados 55 pacientes con síndrome de Down siendo la 

frecuencia de los ha llazgos ofta lmológicos: 29 (52.7%) hipermétropes, 7 (12.7 

%) emétropes y 7 (12 .7%) miopes; el astigmatismo de más de 3 Dioptrías estuvo 

presente en 7 (12 .7%). La blefaritis se encontró en 12 (21.8%). La catarata en 11 

(20%). El Nistagmus ocurrió en 7 (12.7%). (19) 

Los hallazgos oftalmológicos en Brasil de 152 niños con síndrome de Down entre 

la edad de 2 meses y 18 años en orden de prevalencia fueron los siguientes: 

epicanto (61 %), astigmatismo (60%), estrabismo (38%), obstrucción de la vía 

lagrimal (30%), blefaritis (30%), anormalidades retinianas (28%), hipermetropía 

(26%), ambliopía (26%), Nistagmus (18%), cata rata (13%) y miopía (1 3%). (20) 

De un total se 123 niños con síndrome de Down en Korea entre la edad de 6 

mese y 14 años de edad los hal lazgos oftalmológicos fueron: Epicanto ( 75 

pacientes, 61 %), epiblefaron (66 pacientes, 54%), astigmatismo (38 pacientes, 

31 %), hipermetropía (35 pacientes , 28%), miopía (31 pacientes, 25%), 

estrabismo ( 31 pacientes, 25%. Endotropía 18 y 13 exotropía), Nistagmus (27 

pacientes , 22%), obstrucción del conducto nasolagrimal (21 pacientes 17%), 

blefaconjuntivit is (20 pacientes 16%), anomalías retinianas (18 pacientes, 15%), 

catarata ( 4 pacientes, 13%), glaucoma (1 paciente , 0.8%). (21) 

En Italia de un total de 157 niños don síndrome de Down , edad entre 1 mes y 18 

años. La incidencia de anormal idades oftalmológicas fueron: Epicanto ( 132 

pacientes , 84%), hipermetropía (93 pacientes, 59%), astigmatismo ( 44 

pacientes , 28%), miopía (14 pacientes, 9%), estrabismo( 56 pacientes, 36%, 45 

casos endotropía y 11 casos exotropía ), obstrucción nasolagrimal ( 35 

pacientes, 22%), caratara ( 18 pacientes, 11 %), Nistagmus ( 9 pacientes, 6%), 

blefaroconjuntiviti s (6 pacientes, 4%). (22) 
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Kim et al. Encontraron que 86.5% de 172 niños con síndrome de Down tienen 

errores refractivos. (23) . En otro estudio por Stephen et al , 43% de los 81 niños 

con síndrome de Down tienen un error refractivo. (24). 

Otros estudios han estimado que la incidencia de estrabismo en niños con este 

síndrome van de un rango de 19% a 30%. (25) 

En el año 2011 se realizó un trabajo retrospectivo en el Instituto Nacional de 

Pediatría encontrándose: Epicanto :21 % ( el porcentaje es tan bajo probablemte 

por subregistro en el expediente clí nico), ametropías en un 17.4% ( la más 

frecuente fue el astigmatismo hipermetropico compuesto en un 41.18%), 

dacrioestenosis 13.04%, estrabismo 7. 83%, entropión superior en 6.09%, 

catarata 4.35%, Nistagmus 4.35% ( el tipo de Nistagmus más común , 

conjuntivitis alérgica 1.74% 

En este trabajo que se real izó de forma prospectivo se examino 90 niños con 

diagnostico de síndrome de Down en el Instituto Nacional de pediatría tenían 

entre 11 días a 17 años de vida. 

Se encontró algún tipo de defecto oftalmológico en todos los pacientes 

revisados. 

El defecto más común fueron los problemas refractivos , todos los pacientes 

tenían algún defecto refractivo, muchos de los cuales requirieron corrección 

óptica. El defecto refractivo más frecuente fue el astigmatismo hipermetropico 

compuesto en 35.6%, seguido por la hipermetropía en un 23.3%. 

Se encontró fisuras inclinadas y epicanto en el 100% de los pacientes. 

Se encontró estrabismo en el 17% de los pacientes El defecto estrabológico más 

frecuente fue la endotropía 17%, no se encontró pacientes con exotropía, 

hiperfunción de los oblicuos inferiores en 1%, pseudoestrabismo 1 %, el tipo de 

Nistagmus más frecuente fue el pendular, telecanto en 14%, ptosis 1%, 

epiblefaron 14%, blefaritis 11 %, entropión 11 %, triquiasis1% , manchas de 

brushfield 3%, membrana pupilar 1%, catarata congénita 5%, obstrucción de la 
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vía lagrimal 18%, fondo de ojo coroideo 6%, nervio óptico inclinado 1%, 

hipoplasia del nervio óptico 1%. 

Se encontró una edad materna mínima de 15 máxima de 4 7 años con un 

promedio de 30 años. 
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9. CONCLUSIONES 

La detección de los problemas oftalmológicos es de suma importancia para el 

desarrollo psicomotriz de los niños con síndrome de Down . Debido a la 

asociación frecuente entre este síndrome y este tipo de problemas es mandatorio 

que el médico de primer contacto remita a estos pacientes con el oftalmólogo. 

Debemos recordar que la mayoría de estos problemas se pueden corregir de 

forma oportuna y así minimizar la discapacidad intelectual y social del paciente. 

Por todo lo anterior es importante conocer cuales son los defectos oftalmológicos 

y visuales más frecuentes en estos pacientes para así tenerlos en mente y 

diagnosticarlos los más pronto posible. 
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