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Prevalence of congenital heart diseases associated with Down’s 
syndrome in a population of Mexico City

ABSTRACT

Introduction: Down’s syndrome is a genetic anomaly with 
increased morbidity and mortality when associated with a con-
genital heart disease. The aim of this study was to determine 
the prevalence of congenital heart disease in Down´s syndrome 
in Mexico City (altitude: 2,240 meters). Method: One hundred 
twenty-seven patients with Down’s syndrome living in Mexico 
City were evaluated by physical exam, electrocardiogram and 
echocardiogram. Results: Congenital heart disease was found 
in 40%. Patients with congenital heart disease and pulmonary 
hypertension were classified as having 1) No shunt (n = 18) with 
systolic pulmonary artery hypertension of 37 ± 9 mmHg; 2) With 
shunt (n = 33) with systolic pulmonary artery hypertension of 57 
± 29 mmHg (p ≤ 0.001). In those without congenital heart disea-
se or with congenital heart disease without shunt (n = 76), sys-
tolic pulmonary artery hypertension was 37 ± 19 mmHg. Con-
clusion: Down’s syndrome has a high prevalence of congenital 
heart disease and pulmonary hypertension. Echocardiography is 
an indispensible tool for evaluation of Down’s syndrome.

Key words: Down’s syndrome, echocardiogram, pulmonary hy-
pertension, congenital heart disease.

Level of evidence: III.

RESUMEN

Introducción: El síndrome de Down es una anomalía genética 
que tiene mayor morbilidad y mortalidad cuando se asocia a 
cardiopatías congénitas. El objetivo del estudio fue determinar 
la prevalencia de las cardiopatías congénitas en el síndrome de 
Down en la Ciudad de México, cuya altitud es de 2,240 metros 
sobre el nivel del mar. Método: Se evaluaron 127 pacientes con 
síndrome de Down residentes de la Ciudad de México mediante 
examen físico, electrocardiograma y ecocardiograma. Resulta-
dos: 40% de los pacientes presentaron cardiopatías congénitas. 
Los pacientes con cardiopatía congénita e hipertensión pulmo-
nar fueron clasificados como: 1) Sin cortocircuito (n = 18) Con 
presión sistólica de arteria pulmonar de 37 ± 9 mmHg; 2) con 
cortocircuito (n = 33) con presión sistólica de arteria pulmonar 
de 57 ± 29 mmHg (p ≤ 0.001). En aquéllos sin cardiopatía con-
génita o con cardiopatía congénita sin cortocircuito (n = 76), 
la presión sistólica de arteria pulmonar fue de 37 ± 19 mmHg. 
Conclusión: El síndrome de Down tiene una alta prevalencia 
de cardiopatía congénita e hipertensión pulmonar. La ecocar-
diografía es una herramienta indispensable para la evaluación 
de los pacientes con síndrome de Down.

Palabras clave: Síndrome de Down, ecocardiograma, hiper-
tensión pulmonar, cardiopatía congénita.

Nivel de evidencia: III.

Abreviaturas:
 CIA = Comunicación interatrial.
 CC = Cardiopatías congénitas.
 FEVI = Fracción de expulsión del ventrículo izquierdo.
 HP = Hipertensión pulmonar.
 PSAP = Presión sistólica de arteria pulmonar.
 SD = Síndrome de Down.
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INTRODUCCIÓN

El síndrome de Down (SD) fue descrito por primera 
vez en 1866 por John Langdon Down. Es la anomalía 
cromosómica más común1 cuya incidencia en la bi-
bliografía mundial varía de 1/600 a 800 2 y en México 
es de 1/420 a 480.3 En el SD la distribución de los 
cromosomas es defectuosa, de tal modo que todos los 
individuos con SD tienen tres copias del cromosoma 
21. Se reconocen tres variantes citogenéticas de la 
trisomía 21: trisomía libre 47 (XX o XY) + 21, triso-
mía 21 traslocada 46 (XX o XY) t (14/21) y mosaicis-
mo 47 (XX o XY) + 21/46 (XX o XY).3 El diagnóstico 
del SD se basa en el estudio del cariotipo, ya que los 
signos clínicos son variables en sus manifestaciones y 
no orientan hacia el tipo de alteración cromosómica.4

La prevalencia de las cardiopatías congénitas (CC) 
en el SD es de aproximadamente 43%.5 Las malfor-
maciones cardiacas más comunes asociadas a SD in-
cluyen el defecto de la tabicación atrioventricular, la 
persistencia del conducto arterioso y los defectos sep-
tales auricular y ventricular.6 Algunas de las CC tie-
nen cortocircuitos intra y extracardiacos que pueden 
llevar a la hipertensión pulmonar (HP), debido a la 
sobrecarga de volumen pulmonar y a la remodelación 
estructural de la vasculatura pulmonar.1,7,8 El méto-
do no invasivo para el diagnóstico, seguimiento de las 
CC en SD y para determinar su repercusión hemodi-
námica en las cavidades cardiacas es, en la actuali-
dad, la ecocardiografía en sus diferentes modalidades.

El objetivo de nuestro estudio fue determinar la 
prevalencia de las CC en pacientes con SD en la Ciu-
dad de México mediante la evaluación clínica, la elec-
trocardiográfica y la ecocardiográfica.

MATERIAL Y MÉTODOS

Todos los padres y/o tutores de los pacientes con SD 
firmaron el consentimiento informado para poder in-
cluir a los sujetos con esta discapacidad en este es-
tudio.

Entre enero de 2010 y enero de 2013 se estudia-
ron 127 sujetos: 64 hombres (50.4%) y 63 mujeres 
(49.6%) que no tenían estudio ecocardiográfico pre-
vio. Todos contaban con estudio genético, habían na-
cido y eran residentes de la Ciudad de México (alti-
tud = 2.240 metros sobre el nivel del mar). A todos 
se les realizó historia clínica completa, lo que incluyó 
examen físico completo, índice de masa corporal y 
antecedentes ginecoobstétricos de la madre.

Se realizó electrocardiograma de reposo de doce 
derivaciones y ecocardiograma transtorácico.

Ecocardiograma transtorácico

Un cardiólogo-ecocardiografista realizó el ecocardio-
grama transtorácico con el paciente en posición supi-
na, sin sedación y/o administración de oxígeno suple-
mentario y en presencia de un familiar o un miembro 
responsable. Se utilizó un equipo de ultrasonido Phi-
lips iE33 (Philips Medical Systems, Bothell, Washing-
ton-EUA) con un transductor S5-1, provisto de modo 
M, bidimensional y Doppler color, pulsado y continuo.

Se evaluó la presencia de cardiopatías congénitas 
mediante el análisis segmentario, determinando el 
situs, la concordancia atrio-ventricular y ventrículo-
arterial, los defectos asociados (por ejemplo, comuni-
cación interventricular, interauricular y persistencia 
del conducto arterioso) y las lesiones valvulares como 
estenosis y/o regurgitación. Se utilizaron los planos 
subcostal y apical de 4 cámaras y supraesternal con 
Doppler color y continuo.9 Se calculó el Qp/Qs utili-
zando la fórmula ya descrita por Kitabatake.10

La fracción de expulsión del ventrículo izquierdo 
(FEVI) se evaluó en el plano apical de 4 y 2 cámaras, 
utilizando el método de Simpson modificado y se consi-
deró normal cuando ésta fue ≥ 50%. La función diastóli-
ca se evaluó con Doppler pulsado en el plano apical de 4 
cámaras, colocando la muestra de volumen en las pun-
tas de los velos mitrales. Se midieron las velocidades de 
las ondas E y A (rápido llenado mitral y contribución 
auricular, respectivamente) el tiempo de desaceleración 
de la onda E y tiempo de relajación isovolumétrica. El 
patrón normal incluye una relación E/A de 1,0 a 1,49, 
un tiempo de desaceleración de relajación isovolumétri-
ca ≥ 220 ms. La disfunción diastólica tipo I se identificó 
cuando la relación E/A fue ≤ 0.99, tipo II cuando la rela-
ción E/A se encontró dentro del intervalo de 1.0 a 1.49 y 
un tiempo de desaceleración < 160 ms y tipo III cuando 
la relación E/A fue de ≥ 1.5.10 El diámetro diastólico del 
ventrículo derecho se midió en el plano apical de 4 cá-
maras, inmediatamente por arriba de la válvula tricús-
pide, el valor normal basal fue de ≤ 40 mm. La función 
sistólica del ventrículo derecho se evaluó mediante la 
excursión sistólica máxima del anillo tricuspídeo (TAP-
SE), medida en el modo M en la vista apical de 4 cáma-
ras y el valor normal fue ≥ 16 mm y la velocidad máxi-
ma de la onda S con Doppler tisular a nivel de la por-
ción basal de la pared libre del ventrículo derecho, cuyo 
valor normal es de ≥ 10 cm/seg. La presión sistólica de 
la arteria pulmonar (PSAP) se determinó utilizando la 
velocidad pico de la regurgitación tricuspídea en el pla-
no apical de 4 cámaras con Doppler continuo. Se calculó 
el gradiente transtricuspídeo mediante la ecuación de 
Bernoulli modificada y la presión auricular derecha de 
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acuerdo con el colapso de la vena cava inferior.11,12 En 
los enfermos con defecto septal interventricular o con-
ducto arterioso persistente, la PSAP se estimó con la 
siguiente fórmula: presión arterial sistólica sistémica-
gradiente transCIV o transPCA.13 La PSAP fue clasi-
fzicada como a) leve: 30-49 mmHg; b) moderada: 50-
69 mmHg y c) grave ≥ 70 mmHg. Esta clasificación de 
HP se basó en el consenso de expertos de la reunión de 
ACC/AHA 2009.14,15

Análisis estadístico

Las variables numéricas con distribución gaussia-
na se evaluaron con medidas de tendencia central, 

considerando promedio y desviación estándar y las 
variables categóricas con porcentajes. El análisis 
bivariado se ajustó de acuerdo con la distribución y 
se empleó T de Student o U de Mann Whitney en 
las variables categóricas χ2 con corrección de Yates o 
prueba exacta de Fisher. Se calculó la prevalencia de 
las cardiopatías congénitas.

RESULTADOS

La edad promedio de los pacientes y de las madres al 
momento del parto así como el número de embarazos 
se describen en el cuadro I. El SD fue resultado de 
trisomía 21 en 97% de los sujetos y de translocación 
en 3%. Cinco pacientes (4%) sufrieron desmayos, 3 
(2.4%) dolor precordial y 2 (1.6%) palpitaciones oca-
sionales.

En 82%, el examen cardiovascular fue normal. En 
18% se encontró acrocianosis y dedos hipocráticos. 
En los sujetos mayores de cinco años de edad, 86% 
(82/95) se presentó obstrucción de vías respiratorias 
superiores causada por hipertrofia de las amígdalas 
(70%, 67/95) y/o hipertrofia de las amígdalas y de los 
cornetes nasales (16%, 15/95).

El electrocardiograma fue normal en 46% (58/127). 
En la mayoría de los pacientes restantes se encontró 
bloqueo de rama derecha del haz de His y crecimien-
to de cavidades derechas.

Ecocardiografía

Los datos ecocardiográficos se muestran en el 
cuadro II. Cuando comparamos los parámetros 
ecocardiográficos entre pacientes con y sin CC, 
encontramos que en los valores de la raíz aórtica 

Cuadro I. Datos demográfi cos de la población estudiada (n = 127).

Total

Edad de los enfermos (años ± DE) 16.4 ± 12
Edad de la madre al momento del parto (años ± DE) 32.1 ± 6.8
Número de embarazos 2 (1-9)
(Mediana-intervalo)
Peso (kg) 44.4 ± 20
Talla (m) 1.31 ± 0.25
Superfi cie corporal (m2) 23 ± 7.14
Clase NYHA

I 103 (81.1%)
II 22 (17.3%)
III 2 (1.6%)

Valoración ORL (95/127)
Hipertrofi a de las amígdalas 67 (70%)
Hipertrofi a de las amígdalas y de cornetes nasales 15 (16%)
Vía aérea superior permeable 13 (14%)

DE = Desviación estándar, NYHA = New York Heart Association, ORL = Otorrinolaringológi-
ca, kg = Kilogramos, m = Metros, m2 = Metros cuadrados.

Cuadro II. Comparación de los parámetros ecocardiográfi cos en pacientes con y sin cardiopatía congénita (n = 127).

Parámetros
Con cardiopatía congénita

51 (40%)
Sin cardiopatía congénita

76 (60%) p

Raíz de aorta (mm) 34.4 ± 16 26 ± 7.7 0.01
Aurícula izquierda (mm) 24 ± 8 23 ± 5 ns
Fracción de expulsión del ventrículo izquierdo (%) 65 ± 6 67 ± 6 ns
Relación E/A 1.61 ± 0.46 1.64 ± 0.53 ns
DDVD basal (mm) 36.03 ± 7 33.8 ± 12 ns
TAPSE (mm) 19.4 ± 4 20 ± 4 ns
Velocidad onda S (cm/seg) 7.5 ± 3.6 7.5 ± 2.9 ns
PSAP (mmHg) 50.5 ± 15 37.2 ± 12 0.001
PMAP (mmHg) 34.4 ± 16 26 ± 6 0.001

DDVD = Diámetro diastólico de ventrículo derecho, TAPSE = Descenso del anillo tricuspídeo en sístole, PSAP = Presión sistólica de arteria pulmonar, PMAP = Presión media de arteria pulmonar. 
Los valores se representan con X ± DE.
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hubo diferencia significativa entre estos grupos. 
80% de los pacientes presentó HP, pero cuando 
comparamos diferenciados por presencia o no de 
CC, encontramos que en el grupo con CC la HP es 
significativamente mayor (50.5 ± 15 versus 37.2 
± 12 mmHg).

En el cuadro III se muestran las anomalías congé-
nitas asociadas que se encontraron en 40% (51/127) 
de los pacientes (Figuras 1 y 2). Estas anomalías se 
clasificaron de acuerdo con la presencia o ausencia 
de cortocircuito. En el grupo con cortocircuito la CC 
más frecuente fue la persistencia del conducto arte-
rioso (22%) y en el grupo sin cortocircuito la más fre-

cuente fue la hendidura asilada de la valva anterior 
de la válvula mitral (16%).

DISCUSIÓN

El SD es una condición genética que puede asociarse 
a varias comorbilidades, siendo la cardiopatía congé-
nita la mayor causa de morbimortalidad en ellas. De 
19 a 43% de ellos presenta alguna cardiopatía con-
génita.6 En nuestro estudio encontramos que 40% 
presentó CC asociada, lo cual es consistente con los 
valores reportados en la bibliografía médica.16

En contraste con otros informes de América La-
tina en los que el defecto congénito cardiaco con 
cortocircuito más comúnmente encontrado fue la co-
municación interatrial (24%),4 en nuestro estudio la 
persistencia del conducto arterioso fue la cardiopatía 
congénita con cortocircuito con la prevalencia más 
alta (22%), debido probablemente a la altitud mode-
rada de la Ciudad de México donde residen estos pa-
cientes. La CIA ocupó el segundo lugar (18%), el de-
fecto septal ventricular (14%) el tercero y el defecto 
del tabique auriculoventricular (12%) el cuarto lugar. 
Este último con una frecuencia muy baja respecto a 
Europa y países anglosajones en los que el defecto 
de la tabicación atrioventricular es la malformación 
congénita cardiaca más frecuente asociada a SD con 
una incidencia de 40 a 80%.6

Los pacientes con síndrome de Down tienen ma-
yor riesgo que la población general de desarrollar 
HP.17 En nuestra serie, 80% presentó HP y ésta fue 
de mayor grado en los enfermos con cardiopatías 

Figura 1. 

Ecocardiograma bidimensional (A) y con Doppler co-
lor (B) en plano apical de 4 cámaras, que muestra 
una comunicación interatrial tipo ostium secundum 
(fl echa blanca).

AI = Aurícula izquierda.
AD = Aurícula derecha.
VD = Ventrículo derecho.
VI = Ventrículo izquierdo.

Cuadro III. Anomalías congénitas cardiovasculares asociadas (n = 51).

Tipo de cardiopatía N %

Con cortocircuito
Persistencia de conducto arterioso:

Aislado
Asociado

2
9

4
18

Comunicación interatrial tipo ostium secundum:
Aislado
Asociado

5
4

10
8

Comunicación interventricular 7 14
Defecto de la tabicación atrioventricular tipo A de Rastelli 6 12

Sin cortocircuito
Hendidura aislada de la valva anterior de la mitral 8 16
Prolapso de la valva anterior de la mitral 6 12
Aorta bivalva con rafé 1 2
Foramen oval permeable 3 6

AI

AD
VI

VD

A B
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congénitas con cortocircuito, en comparación con los 
pacientes con SD sin cardiopatía congénita asociada 
y pacientes con CC pero sin cortocircuito.

En nuestro estudio la función sistólica de ambos 
ventrículos evaluados por la fracción de expulsión 
del ventrículo izquierdo (FEVI) y el desplazamiento 
sistólico del anillo tricuspídeo fue normal en todos 
los pacientes con SD. Sin embargo, el hecho de que 
la velocidad de la onda S estaba disminuida, podría 
sugerir probablemente disfunción subclínica del ven-
trículo derecho.18 En relación con la disfunción dias-
tólica del ventrículo izquierdo, la cual se encontró en 
68% de nuestros pacientes, se requiere mayor inves-
tigación.

En 1958 se describieron los cambios patológicos 
de la vasculatura pulmonar en pacientes con HP 
asociada con cortocircuitos intra y extracardiacos.19 
En la Ciudad de México, otros autores encontraron 
alteraciones histológicas de la capa media de las ar-
terias pulmonares en pacientes con HP moderada y 
alteraciones histológicas tanto de la media como de 
la íntima en aquellos con HP severa.20

Los signos clínicos y electrocardiográficos de HP 
fueron poco frecuentes, por lo que el ecocardiograma 
es un método no invasivo de elección en la detección 
de las cardiopatías congénitas en pacientes con SD.

CONCLUSIÓN

El síndrome de Down tiene una alta prevalencia de 
cardiopatías congénitas en comparación con la pobla-
ción general. En nuestro estudio encontramos que 
40% de los pacientes presentó cardiopatía congénita 
asociada, siendo la persistencia del conducto arterio-
so la cardiopatía con cortocircuito más frecuente y 
la hendidura de la válvula mitral la cardiopatía sin 
cortocircuito más frecuente.

La ecocardiografía debe considerarse una herra-
mienta no invasiva indispensable para la evaluación 
integral de los pacientes con SD.
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