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Resumen

Introducción: La evolución a largo plazo de pacientes con 
síndrome de Down y cardiopatía congénita es poco conocida.
Material y métodos: Estudio retrospectivo de pacientes con 
síndrome de Down y cardiopatía congénita y pacientes con de-
fecto del tabique auriculoventricular y sin trisomía 21.
Resultados: Entre 2004 y 2008 se hizo seguimiento a 317 
pacientes con cardiopatía congénita; 19 pacientes (6%) con 
edad media de 26.8 ± 8.1 años tenían síndrome de Down. Las 
cardiopatías congénitas más frecuentes fueron el defecto del 
tabique auriculoventricular (63%) y la comunicación interven-
tricular (26%); 10 (53%) habían sido intervenidos quirúrgica-
mente en la infancia, tres de ellos con defecto auriculoven-
tricular completo requirieron reintervención en la edad adulta 
(dos por obstrucción al tracto de salida del ventrículo izquierdo 
y uno por insuficiencia severa de la válvula auriculoventricular 
izquierda); cuatro (21%) desarrollaron hipertensión arterial pul-
monar, con mejoría del grado funcional al recibir tratamiento 
con bosentan; dos (10.5%) tuvieron endocarditis bacteriana; 
dos (10.5%) fallecieron. No existieron diferencias en el grado 
de insuficiencia de la válvula auriculoventricular izquierda (1.5 
± 0.9 versus 1.7 ± 0.8, p = 0.689) entre pacientes con defecto 
auriculoventricular con y sin síndrome de Down. 
Conclusiones: La insuficiencia de la válvula auriculoventricu-
lar izquierda y la obstrucción al tracto de salida del ventrículo 
izquierdo fueron las causas más frecuentes de reintervención 
en la edad adulta en pacientes con defectos del tabique auri-
culoventricular. 

Palabras clave: Cardiopatía congénita, síndrome de Down, 
hipertensión pulmonar.

Abstract

Background: Long-term complications of Down syndrome 
patients with congenital heart disease are poorly known.
Methods: We carried out a retrospective study of Down syn-
drome patients with congenital heart disease and patients 
with atrioventricular septal defect with and without Down syn-
drome.
Results: Between 2004 and 2008, 317 patients with congen-
ital heart disease were followed-up in the Adult Congenital 
Heart Disease Unit. Of these patients, 19 (6%) with a mean 
age of 26.8 ± 8.1 years had Down syndrome. Atrioventricu-
lar septal defect was the most frequent congenital heart dis-
ease (63%) followed by ventricular septal defect (26%). Ten 
patients (53%) were operated on during childhood. Three of 
these patients required reoperation during adulthood (two 
patients due to left ventricle outflow tract obstruction and one 
patient due to left atrioventricular valve insufficiency). Four 
patients (21%) had Eisenmenger syndrome with improve-
ment of functional class in those treated with bosentan, two 
patients (10.5%) had bacterial endocarditis and two patients 
(10.5%) died. No significant differences were seen in left 
atrioventricular valve insufficiency between atrioventricular 
septal defect in patients with and without Down syndrome 
(1.5 ± 0.9 vs. 1.7 ± 0.8, p = 0.689).
Conclusions: Left atrioventricular valve insufficiency and 
left ventricle outflow tract obstruction were the most fre-
quent long-term complications requiring surgical reinter-
vention in patients with atrioventricular septal defect. 

Key words: Congenital heart disease, Down syndrome, pul-
monary hypertension. 
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Introducción

El síndrome de Down o trisomía 21 es la alteración cromo-
sómica más frecuente en el ser humano, con una incidencia 
de uno por cada 680 recién nacidos vivos. Entre 40 y 60% 
de los casos se asocia a cardiopatía congénita, principal 
causa de mortalidad en los dos primeros años de vida y que 
condiciona el pronóstico a largo plazo.1,2 En los países his-
panoamericanos, la cardiopatía congénita más frecuente es 
la comunicación interventricular, mientras que en Europa y 
en los países anglosajones el defecto del tabique auriculo-
ventricular tiene una incidencia de 40 a 70%.2

Los defectos completos del tabique auriculoventricular 
comprenden una serie de malformaciones caracterizadas 
por varios grados de desarrollo incompleto de la porción 
inferior del tabique auricular, de la porción de entrada del 
septo interventricular y de las válvulas auriculoventricula-
res. Estas alteraciones conllevan cortocircuitos importantes 
auriculares y ventriculares, así como una notable despro-
porción entre los tractos de entrada y salida de cada ven-
trículo. Debido a esto es frecuente encontrar insuficiencia 
de la válvula auriculoventricular y obstrucción al tracto de 
salida del ventrículo izquierdo.

Se han descrito diferentes defectos completos del tabique 
auriculoventricular (tipos A, B y C) según la morfología y 
tipo de inserción tendinosa del componente anterior de la 
válvula auriculoventricular. Los defectos tipo A son los 
más frecuentes en pacientes con síndrome de Down y los 
de más fácil corrección, mientras que los C, poco comunes 
en pacientes con síndrome de Down, se asocian con com-
plejos malformativos troncales como la tetralogía de Fallot, 
el ventrículo derecho de doble salida o la transposición de 
grandes arterias. 

Por su parte, los defectos auriculoventriculares parciales, 
caracterizados por una comunicación en la parte inferior del 
tabique auricular con orificios mitral y tricuspídeo separados 
asociados a una hendidura de la valva anterior de la mitral o 
valva septal de la tricúspide, son menos frecuentes que los 
completos en los pacientes con síndrome de Down.3

Durante el primer año de vida, los pacientes con corto-
circuito izquierda-derecha importante o insuficiencia seve-
ra de la válvula auriculoventricular presentan insuficiencia 
cardiaca, infecciones respiratorias frecuentes y retraso en el 
crecimiento. El cortocircuito favorece la dilatación y dis-
función de las cavidades derechas con aparición de arrit-
mias,4 y el hiperflujo pulmonar condiciona el desarrollo de 
hipertensión pulmonar. 

La reparación biventricular completa en los pacientes con 
síndrome de Down y defecto auriculoventricular completo 
ha demostrado producir los mismos beneficios sin aumentar 
el riesgo operatorio que en pacientes con normalidad cro-
mosómica,5 mejorando el pronóstico a largo plazo. De ahí 

la importancia de un diagnóstico y tratamiento precoces, ya 
que la reparación tardía conlleva mayor riesgo de desarrollo 
de hipertensión pulmonar y reduce la supervivencia hasta 
58%.6-8

En quienes desarrollan hipertensión pulmonar, la prueba 
de los seis minutos de marcha (ejercicio submáximo que 
mide la capacidad para el ejercicio) permite determinar el 
pronóstico, conocer la eficacia de los tratamientos específi-
cos y controlar la evolución de la enfermedad. 

Aunque se han efectuado numerosas revisiones de car-
diopatías en pacientes con síndrome de Down, pocas se han 
centrado en la comparación con pacientes sin trisomía4,9 y 
en la evolución hasta la edad adulta.10-12

El objetivo de este estudio es conocer las complicaciones 
a largo plazo, tales como insuficiencia de la válvula auricu-
loventricular izquierda, obstrucción al tracto de salida del 
ventrículo izquierdo, arritmias o hipertensión pulmonar de 
pacientes con defecto del septo auriculoventricular no aso-
ciado a trisomía 21 y de pacientes con síndrome de Down y 
cardiopatía congénita.

Material y métodos

Estudio retrospectivo realizado entre el 1 de enero de 2004 
y el 30 de junio de 2008 en la Unidad de Cardiopatías Con-
génitas del Adulto del Complejo Hospitalario Universitario 
Insular-Materno Infantil, Las Palmas de Gran Canaria, Es-
paña.

Se realizaron dos grupos: uno de pacientes con síndrome 
de Down y cardiopatía congénita y otro de pacientes sin sín-
drome de Down y defecto del tabique auriculoventricular. 
Este segundo grupo sirvió para comparar la incidencia de 
complicaciones a largo plazo entre pacientes con y sin sín-
drome de Down y defecto del tabique auriculoventricular. 

Los criterios de inclusión fueron ser mayor de 14 años y 
tener diagnóstico ecocardiográfico de cardiopatía congénita 
en los pacientes con síndrome de Down, y defecto auriculo-
ventricular en los no portadores de trisomía 21. El síndrome 
de Down se estableció mediante estudio clínico o genético. 
Se excluyeron los pacientes que no cumplían estos criterios 
o que rechazaron participar en el estudio.

Los parámetros analizados fueron edad, sexo, tipo de 
cardiopatía, corrección quirúrgica o percutánea realizada, 
necesidad de reintervención quirúrgica, grado de insuficien-
cia auriculoventricular izquierda tras la corrección, desarro-
llo de hipertensión pulmonar o endocarditis y mortalidad.

El grado de insuficiencia de la válvula auriculoventricu-
lar izquierda se graduó de 0 a IV según fuese inexistente, 
ligera, moderada, moderada-severa o severa, respectivamen-
te; la endocarditis bacteriana se clasificó según los criterios 
modificados de Duke en segura, posible o descartada. En los 
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pacientes con hipertensión arterial pulmonar, la prueba de los 
seis minutos de marcha cuantificó los metros caminados, la 
escala de Borg (0 = no esfuerzo, 10 = máximo esfuerzo), la 
saturación de oxígeno, la frecuencia cardiaca y la tensión ar-
terial. La presión arterial pulmonar sistólica en pacientes con 
síndrome de Down y situación de Eisenmenger se calculó de 
forma no invasiva por ecocardiografía doppler.13 

En cada grupo de estudio, las variables categóricas se 
resumieron mediante frecuencias y porcentajes, y las numé-
ricas en medias y desviaciones típicas. La asociación entre 
variables categóricas fue evaluada mediante c2. La prueba 
no paramétrica de Wilcoxon se utilizó para comparar dos 
variables relacionadas o no relacionadas. Para todos los 
parámetros, una p < 0.05 fue considerada significativa. El 
programa estadístico empleado fue el SPSS versión 16.0 
(Chicago, IL, USA).

Resultados

Entre el 1 de enero de 2004 y el 30 de junio de 2008 se hizo 
el seguimiento de 317 pacientes con cardiopatía congénita 
estructural; 19 pacientes (6%) tenían síndrome de Down y 
cardiopatía congénita (12 con defecto del tabique auriculo-
ventricular) y nueve (2.8%) tenían defecto del tabique auri-
culoventricular sin síndrome de Down.

La edad media de los pacientes con síndrome de Down 
fue de 26.8 ± 8.1 años; 11 (58%) eran varones. La edad 
media en los no portadores de trisomía 21 fue de 22.5 ± 8.2 
años; dos pacientes varones (22%). 

De los pacientes con síndrome de Down, 10 (53%) habían 
sido intervenidos quirúrgicamente en la infancia (cuadro I). 
De los cinco pacientes intervenidos por defecto auriculo-
ventricular completo, tres requirieron reintervención en la 
adolescencia: dos por obstrucción severa al tracto de salida 
del ventrículo izquierdo y uno por insuficiencia severa de la 
válvula auriculoventricular izquierda (tiempo medio entre 
cirugías de 11.6 ± 3.2 años). Los dos pacientes intervenidos 
por obstrucción al tracto de salida del ventrículo izquierdo 
necesitaron una segunda reintervención al cabo de 10.3 ± 1.7 
años para reampliar el tracto de salida (uno por rodete subaór-
tico y otro por túnel subaórtico) (figura 1); a uno y otro se les 
implantó prótesis valvular metálica por insuficiencia aór-
tica significativa asociada. Ningún paciente con síndrome 
de Down y defecto del tabique auriculoventricular parcial 
requirió recirugía en el seguimiento. 

Por otro lado, dos pacientes (10.5%) con síndrome de 
Down fueron operados por primera vez en la edad adulta 
(24.7 ± 12.4 años) por insuficiencia valvular severa secun-
daria a hendidura de la válvula auriculoventricular izquierda 
(asociada con defecto auriculoventricular parcial y comuni-
cación interventricular). 

Del resto de pacientes con síndrome de Down, dos 
(10.5%) no requirieron corrección de su cardiopatía (por 
tratarse de una comunicación interventricular restrictiva y 
de un prolapso valvular mitral sin insuficiencia significa-
tiva), una paciente de 36 años se encontraba pendiente de 
cirugía correctora por defecto auriculoventricular parcial 
diagnosticado tardíamente y cuatro (21%) desarrollaron 
síndrome de Eisenmenger.

De los cuatro pacientes con hipertensión arterial pul-
monar (presión arterial pulmonar sistólica media de 
101.2 ± 25.3 mm Hg), dos manifestaban disnea de mo-
derados esfuerzos (grados funcionales II y III de la New 
York Heart Association) que mejoró un grado con bosen-
tan (125 mg/12 horas vía oral), sin efectos secundarios 
ni necesidad de terapia antihipertensiva combinada; un 
paciente rechazó iniciar tratamiento antihipertensivo pul-
monar (grado funcional II/IV de la New York Heart As-
sociation) y otro falleció de forma súbita a los 34 años 
(paciente con defecto del tabique auriculoventricular com-
pleto sin tratamiento antihipertensivo). En el cuadro II se 
refleja la evolución de la prueba de los seis minutos de 
marcha, en los últimos dos años, de los tres pacientes con 
síndrome de Down asociado con Eisenmenger. 

En los pacientes sin síndrome de Down, el defecto au-
riculoventricular más frecuente fue el parcial (89% de los 
casos); dos pacientes con este defecto requirieron reinter-
vención en la adolescencia (a una edad media de 15.9 ± 8.5 
años) por insuficiencia severa de la válvula auriculoventri-
cular izquierda (cuadro I). Ningún paciente sin cromosomo-
patía desarrolló hipertensión arterial pulmonar. 

No se evidenciaron diferencias significativas en la edad 
(26.8 ± 8.1 versus 22.5 ± 8.2 años, p = 0.095), el grado de 
insuficiencia de la válvula auriculoventriucular izquierda 
(1.5 ± 0.9 versus 1.7 ± 0.8, p = 0.689) o la necesidad de una 
segunda reintervención en la adolescencia (p = 0.944) entre 
los pacientes con defectos auriculoventriculares con y sin 
síndrome de Down. Ningún paciente presentó desequilibrio 
ventricular que ameritara cirugía paliativa, ninguno desa-
rrolló trastornos del ritmo o de la conducción ni requirió 
procedimiento intervencionista percutáneo. 

Dos pacientes con síndrome de Down intervenidos en la 
edad adulta desarrollaron cuadro de posible endocarditis. 
Uno de ellos había sido intervenido cuatro años antes por 
insuficiencia de la válvula auriculoventricular izquierda 
severa secundaria a hendidura valvular, con implante de 
anillo de Carpentier. Otro fue intervenido seis meses antes 
de miomectomía de túnel subáortico por obstrucción del 
tracto de salida del ventrículo izquierdo, con implante de 
prótesis aórtica metálica. Aunque en ambos los hemocul-
tivos fueron positivos para Staphylococcus aureus y Sta-
phylococcus epidermidis, respectivamente, en ninguno se 
halló imagen ecocardiográfica compatible con vegetación, 
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Cuadro I. Tipos de cardiopatías congénitas e intervención en pacientes con o sin síndrome de Down

Cardiopatía congénita
No precisa 

cirugía
CCV en la 
infancia

Primera CCV en la 
edad adulta

Inoperable 
(HTP)

Pendiente de 
cirugía Total

Con síndrome de Down
	 CIA 0 1 0 0 0 1
	 CIV 1 1 1 2 0 5
 	 Defecto AV completo 0  5§ 0 2 0 7
 	 Defecto AV parcial 0 3 1 0 1 5
 	 Prolapso mitral 1 0 0 0 0 1
Sin síndrome de Down
	 Defecto AV completo 0 1 0 0 0 1
	 Defecto AV parcial 0  7¶ 0 0  1* 8

CCV = cirugía cardiovascular, HTP = hipertensión arterial pulmonar, CIA = comunicación interauricular, CIV = comunicación interventricular, 
Defecto AV = defecto del septo atrioventricular. §Tres pacientes fueron reintervenidos en la adolescencia (uno por insuficiencia de la 
válvula auriculoventricular izquierda severa y dos por obstrucción del tracto de salida del ventrículo izquierdo), ¶Dos pacientes requirieron 
reintervención en la adolescencia por insuficiencia de la válvula auriculoventricular izquierda severa,*Paciente que rechazó la intervención 
quirúrgica de reparación.

Figura 1. A) Ecocardiografía en eje apical de cuatro cámaras con túnel 
subaórtico (flecha). B) Doppler continuo en tracto de salida del ventrí-
culo izquierdo con gradiente severo (gradiente pico de 83 mm Hg y 
gradiente medio de 50 mm Hg) e insuficiencia aórtica moderada.	

absceso, dehiscencia protésica o regurgitación valvular 
significativa reciente. 

Dos pacientes (10.5%) con síndrome de Down fallecie-
ron, uno por muerte súbita extrahospitalaria (paciente en 
situación de Eisenmenger) y otro por posible endocarditis 
infecciosa a los seis meses de la cirugía cardiaca. 

Discusión

El síndrome de Down o trisomía 21 ha sido asociado con 
diversas cardiopatías congénitas como defectos del tabi-
que auriculoventricular, comunicación interventricular, co-
municación interauricular, tetralogía de Fallot o prolapso 
valvular mitral. En nuestra serie, y a semejanza de investi-
gaciones en países europeos,8 la cardiopatía congénita más 
frecuentemente asociada es el defecto del tabique auriculo-
ventricular seguido de la comunicación interventricular. 

Estudios previos,6,14 de forma similar a lo evidenciado 
en nuestra serie, han encontrado que entre 13 y 18% de los 
pacientes con síndrome de Down intervenidos por defecto 
auriculoventricular completo en la infancia requieren otra 
cirugía en la adolescencia o en la edad adulta por insufi-
ciencia de la válvula auriculoventricular izquierda6,7 o por 
obstrucción del tracto de salida del ventrículo izquierdo.14 
Formigari y colaboradores,15 en un análisis comparativo 
de pacientes con y sin síndrome de Down intervenidos por 
defecto auriculoventricular completo, registraron que los 
primeros tenían menor incidencia de insuficiencia de la vál-
vula auriculoventricular izquierda, de obstrucción al tracto 

A

B
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Cuadro II. Prueba de los seis minutos de marcha en pacientes con síndrome de Down 
e hipertensión arterial pulmonar 

	
Prueba de los 6 minutos 
de marcha

Distancia 
(m)

Borg 
basal

Borg
final

SO2 
basal

SO2 
mínima Fc basal

Fc 
máxima TA basal TA final

Paciente 1
	 Basal 245 5 7 85 59 75 100 80/60 80/60
	 Al año 258 5 6 81 54 73 101 110/70 80/60
	 A los 2 años 252 0 1 85 63 84 115 105/45 90/60
Paciente 2
	 Basal 131 - - 85 71 94 104 100/80 90/60
	 Al año 155 - - 83 71 85 103 80/50 85/40
	 A los 2 años 144 - - 81 72 81 96 90/60 85/60
Paciente 3
	 Basal 330 0 2 97 78 77 75 80/50 80/50
	 Al año 392 0 2 90 76 79 87 75/60 85/65
	 A los 2 años 300 2 2 90 75 86 83 90/65 100/60

Borg = escala de percepción de esfuerzo, SO2 = saturación de oxígeno, Fc = frecuencia cardiaca, TA = tensión arterial, Basal = prueba de 
los seis minutos de marcha antes del inicio de la medicación para la hipertensión arterial pulmonar. A la paciente 2 no se le pudo determinar 
la escala de Borg debido a su retraso intelectual. Los pacientes 1 y 2 se encontraban bajo tratamiento con bosentan, 125 mg/12 horas vía 
oral tras un primer mes con bosentan 62.5 mg/12 horas vía oral. El paciente 3 rechazó iniciar tratamiento para la hipertensión pulmonar.

de salida del ventrículo izquierdo y de necesidad de cirugías 
paliativas como Norwood o cerclaje de la arteria pulmo-
nar.8

La menor necesidad de recirugía de la válvula auricu-
loventricular izquierda podría deberse a la mayor cantidad 
de tejido valvular auriculoventricular en pacientes con sín-
drome de Down, lo que permite una mejor corrección del 
defecto.9 Por su lado, la menor necesidad de cirugías pa-
liativas podría tener relación con la menor frecuencia de 
anomalías complejas.9 

Diversos mecanismos han sido implicados en la obstruc-
ción del tracto de salida del ventrículo izquierdo,  como la 
fibrosis subaórtica, el túnel subaórtico, la interposición de 
tejido o cuerdas de la válvula auriculoventricular izquierda 
en el tracto de salida del ventrículo izquierdo, la malfor-
mación de músculos papilares, el mal alineamiento de la 
aorta sobre el septo, la hipertrofia muscular o la existencia 
de una prótesis en posición mitral.16 Sin embargo, la fibrosis 
subaórtica con componente muscular, secundaria a un trac-
to de salida ventricular izquierdo estrecho y elongado, es el 
hallazgo más frecuente, independientemente de otras anor-
malidades asociadas. De ahí la importancia de ampliaciones 
del tracto16 y no solo de miectomías paliativas.

Aunque poco se ha escrito sobre prótesis metálicas en pa-
cientes con síndrome de Down, la imposibilidad de plastia 
valvular aórtica, la existencia de un buen soporte familiar 
que permitía una adecuada anticoagulación oral y la baja 

incidencia de reintervenciones a largo plazo por disfunción 
protésica, hicieron que no descartásemos su utilización. 

De forma similar a lo observado por El-Najdawi y cola-
boradores,4 la incidencia de defectos auriculoventriculares 
parciales fue mayor en pacientes sin síndrome, existiendo 
en éstos una mayor necesidad de recirugía por disfunción 
de la válvula auriculventricular izquierda.15

Respecto a la aparición de arritmias, los pacientes con 
cortocircuitos izquierda-derecha intervenidos tardíamente 
tuvieron mayor riesgo de desarrollarlas,4 siendo más fre-
cuentes, peor toleradas y más graves en pacientes con hi-
pertensión pulmonar. De hecho, la muerte súbita suele ser 
la causa más frecuente de fallecimiento en estos pacien-
tes.17,18 

La hipertensión arterial pulmonar se desarrolla precoz-
mente en pacientes con síndrome de Down debido a factores 
inherentes como la menor alveolización pulmonar o la obs-
trucción de las vías respiratorias altas. De ahí la importan-
cia de realizar correcciones quirúrgicas tempranas en estos 
pacientes ya que tienen similar mortalidad quirúrgica que 
los pacientes con normalidad cromosómica,19 aunque con 
mayor morbilidad debido a factores extracardiacos como la 
mecánica de la vía área, el hipotiroidismo o la propensión 
a infecciones. Un adecuado manejo en las unidades de cui-
dados intensivos logra cifras similares de supervivencia con 
mejoría en la calidad y expectativa de vida.20 En pacientes 
con síndrome de Down que desarrollan hipertensión arterial 
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pulmonar, el tratamiento con bosentan ha sido bien tolera-
do, seguro y eficaz, mejorando, como ocurrió en nuestros 
pacientes, el grado funcional y produciendo estabilización 
en la capacidad funcional,21 aunque sin mejorar a largo pla-
zo la distancia caminada en la prueba de los seis minutos 
de marcha.22 

En cuanto a la endocarditis, la forma más frecuente es 
la subaguda y larvada, lo que retrasa frecuentemente el 
diagnóstico y contribuye a importantes morbilidad y mor-
talidad, a pesar del tratamiento antibiótico adecuado. Inter-
venciones como la propia cirugía cardiaca y ser portador 
de una prótesis valvular o de material protésico aumentan 
considerablemente el riesgo.

Aunque en nuestra serie todos los pacientes con síndro-
me de Down tenían una cardiopatía congénita asociada, los 
cardiológicamente asintomáticos pueden desarrollar insu-
ficiencia aórtica y prolapso valvular mitral, por lo que es 
aconsejable el seguimiento.23,24 

Conclusiones

La insuficiencia de la válvula auriculoventricular izquierda 
y la obstrucción del tracto de salida del ventrículo izquier-
do fueron las complicaciones más frecuentes en pacientes 
con síndrome de Down y defecto del tabique auriculoven-
tricular. No se observaron diferencias significativas en el 
grado de insuficiencia de la válvula auriculoventricular iz-
quierda entre pacientes con y sin trisomía 21 y defecto del 
tabique auriculoventricular. En pacientes con síndrome de 
Down e hipertensión arterial pulmonar, tras dos años de 
seguimiento, el bosentan mejoró el grado funcional pero 
sin aumentar los metros caminados en la prueba de los seis 
minutos de marcha. 
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