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congénita de Bochdalek e
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Recurrent pneumonia in an infant with
Down syndrome, Bochdalek congenital
diaphragmatic hernia and congenital
hypothyroidism. Case report
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RESUMEN

Introduccion: la neumonia recurrente es un problema frecuente en nifios con sindrome de Down, debido a
mayor susceptibilidad a infecciones de las vias respiratorias (por sistema inmunitario deficiente, hipotonia de las
vias respiratorias, alteraciones anatémicas, alteraciones hormonales, etcétera). Caso clinico: presentamos el
caso de un paciente portador de sindrome de Down, hipotiroidismo congénito, hernia diafragmatica congénita,
que en conjunto condicionan la presencia de cuadros recurrentes de neumonia. Conclusion: en los nifios con
sindrome de Down que presentan datos de neumonia recurrente y que, ademas en el estudio radiolégico se
observan opacidades persistentes, se debera plantear la posibilidad de algun defecto de la pared diafragmatica.
En el caso presentado, permitieron el diagnostico y tratamiento de neumonia recurrente; sin embargo, no se
tomd en consideracion la presencia de un defecto diafragmatico, que aunado a alteraciones hormonales con-
tribuyeron a modificar la motilidad de la via respiratoria e incrementar el acumulo de secreciones, induciéndose
asi cambios tanto en las presiones pulmonares como en la distensibilidad. Como parte del seguimiento de un
paciente con sindrome de Down, es imperativo asegurar mantener perfiles hormonales adecuados, ya que la
asociacion de estas entidades son un riesgo indirecto para el buen funcionamiento pulmonar.
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reporte de caso.

ABSTRACT

Introduction: recurrent pneumonia is a frequent problem in children with Down syndrome, due to greater
susceptibility to respiratory tract infections (due to deficient immune system, hypotonia of the respiratory tract,
anatomical alterations, hormonal alterations, etc.). Clinical case: we present the case of a patient with Down
syndrome, congenital hypothyroidism, congenital diaphragmatic hernia, which together condition the presence
of recurrent cases of pneumonia. Conclusion: in children with Down syndrome who present data of recurrent
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pneumonia and who, in addition, in the radiological study persistent opacities are observed, the possibility of
a defect of the diaphragmatic wall should be considered. In the case presented, they allowed the diagnosis
and treatment of recurrent pneumonia, however, the presence of a diaphragmatic defect was not taken into
consideration, which together with hormonal alterations contributed to modify the motility of the airway and
increase the accumulation of secretions, thus inducing changes in both pulmonary pressures and distensibility.
As part of the follow-up of a patient with Down syndrome, it is imperative to ensure that adequate hormonal
profiles are maintained, since the association of these entities is an indirect risk for good pulmonary function.

Keywords: recurrent pneumonia, Down syndrome, hypothyroidism, diaphragmatic hernia, pediatrics, case report.

INTRODUCCION

La neumonia recurrente es un problema frecuente en
ninos con sindrome de Down, debido a una mayor
susceptibilidad a infecciones de las vias respiratorias,
ya sea por un sistema inmunitario deficiente,’ hipo-
tonia de las vias respiratorias, alteraciones anatomi-
cas, alteraciones hormonales y algunas patologias
asociadas como son el reflujo gastroesofagico y la
insuficiencia cardiaca congestiva.” En la literatura se
ha descrito la asociacién de sindrome de Down con
defectos de la pared diafragmética y alteraciones
hormonales como es el hipotiroidismo; la combi-
nacién de estas tres entidades permite la presencia
de cuadros de dificultad respiratoria recurrentes,
condicionados por alteraciones del sistemainmune,
hipotonia de la via respiratoria, obstruccién mecénica
visceraly, finalmente, modificaciones en las presiones
y distensibilidad pulmonar.

Presentamos el caso de un paciente portador
de sindrome de Down, hipotiroidismo congénito,
hernia diafragmatica congénita, que en conjunto
condicionan la presencia de cuadros recurrentes de
neumonia.

CASO CLINICO

Femenino de un afio seis meses, hospitalizada por
presentar datos de dificultad respiratoria, cuenta
con antecedentes de hospitalizacion al nacimiento
por diagndstico de neumonia congénita durante
20 dias, ademas de datos clinicos de sindrome de
Down e hipotiroidismo. Madre de 42 afios de edad,
producto de la séptima gestacién, Apgar 3-6-9,
Silverman-Anderson 7-5; hipotdnica, con datos de
hipoxia neonatal, manejo con presién positiva con-
tinua en la via aérea (CPAP) y fase Il durante ocho
dias, se corrobora sindrome de Down por cariotipo
trisomia 21 regular (47, XX, +21).

Hospitalizada en cuatro ocasiones desde los
siete meses por dificultad respiratoria catalogada
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como neumonia de la comunidad (Figura TA). A la
exploracién fisica: frecuencia cardiaca 162 Ipm, res-
piracion de 45 rpm, saturacion: 89%. Fenotipo Down
(braquicefalia, epicanto, cuello corto, puente nasal
aplanado, protrusién lingual pliegue palmar), campos
pulmonares con hipoventilado en hemitérax izquier-
do, asi como crepitantes en base pulmonarizquierda,
abdomen blando depresible. Pruebas de laboratorio:
TSH 48 mU/I, T4 0.5 ng/dl, radiografia de térax revela
niveles hidroaéreos, asi como asa intestinal en el espa-
cioretroesternal (Figura 1By 1C). Medio de contraste
demostrando imagen de asa intestinal en cavidad
toréacica (Figura 2). El Servicio de Cirugia reporté saco
herniario con presencia de estémago y bazo, defecto
de 4 cm de didmetro aproximadamente.

DISCUSION

El sindrome de Down es la anomalia cromosdmica
mas comun entre los bebés nacidos vivos, la litera-
tura reporta una incidencia 1:1,000 recién nacidos y
prevalencia de 13.5 casos por cada 10,000 nacidos
vivos; se distingue por una variedad de caracteristi-
cas dismorficas, que pueden incluir malformaciones
congénitasy que no necesariamente estan presentes
en todos los pacientes con el sindrome de Down.
Dentro de estas alteraciones se pueden incluir a las
cardiopatias congénitas (comunicacion interauricu-
lar, conducto arterioso permeable), las anomalias
gastrointestinales (atresia esofdgica, ano imperfo-
rado), los desérdenes endocrinolégicos (disfuncion
tiroidea, diabetes), los trastornos hematoldgicos
(policitemia, leucemia), los defectos diafragméticos
(hernia diafragmaética), las alteraciones inmunolo-
gicas, etcétera. Estas alteraciones incluso pueden
manifestarse de tal manera que afecten a la via res-
piratoria directa o indirectamente, presentandose
datos clinicos e incluso radiogréaficos que asemejen
un problema neumaonico, como es el caso del reflujo
gastroesofagico, la insuficiencia cardiaca congestiva
y la hipotonia de las vias respiratorias.’
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La neumonia recurrente es un problema comdn
entre los pacientes con sindrome de Down, ya que
se reconoce la existencia de cierta susceptibilidad
a las infecciones de las vias respiratorias, esto
como consecuencia de un sistema inmunitario
relativamente deficiente, causado por anomalias
complejas, tales como una cantidad baja de células
T CD4, una relacion CD4/CD8 invertida, deficiencia
de células B, alteraciones en la respuesta prolife-
rativa de linfocitos a mitégenos, deficiencias de
subclase IgG, respuesta reducida de anticuerpos a
patdégenos, asi como también disfunciéon fagocitica
con disminucién de la quimiotaxis y la actividad
bactericida.’

Otra de las alteraciones asociadas son las hernias
diafragméticas congénitas (HDC).

Las HDC son poco frecuentes en la poblacién
general; sin embargo, se ha reportado su asociacion
desde 5 hasta 20% en aquellos pacientes que coe-
xisten con sindrome de Down.?

Las HDC suelen ser diagnosticadas a lo largo del
embarazo y en el periodo neonatal; no obstante,
existen casos cuyos defectos son tan pequefios que
son detectados hasta la edad adulta y de manera
fortuita.®

En cuanto a la presentacién clinica, la mayoria de
los nifios con HDC presentan sintomas de taquipnea,
disnea e incluso infecciones respiratorias de repeti-
cion.* La HDC, al ser un defecto en el desarrollo del
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diafragma, permite que las visceras abdominales se
hernien hacia el térax; existen teorias que atribuyen
el defecto a fallas en el cierre de los pliegues pleu-
roperitoneales entre la cuarta y décima semana de
gestacién.”

En general, podemos encontrar dos tipos de
hernias: la hernia de Bochdalek que es un defecto
anatémico en la parte posterolateral del diafragmay
suele predominar sobre el lado izquierdo del térax;
por otro lado, la hernia de Morgagni, se trata de una
unién deficiente de la cara anteromedial del diafrag-
ma sobre las costillas y el esternén, permitiendo asi
que las visceras abdominales entren en la cavidad
torécica por la parte anterior de la caja; la mayoria de
estos defectos predominan sobre el lado derecho del
térax, aunque en raras ocasiones se han reportado
del lado izquierdo o incluso bilaterales,® se estima
unaincidencia de uno por cada 2,000-5,000 nacidos
vivos y representa 2% de la totalidad de los casos de
HDC.> Més aun, dentro de lo poco frecuente, se ha
reportado a la hernia de Morgagni como la que se
encuentra siempre presente en la asociacion de HDC
y sindrome de Down.?

El diagndstico de HDC se establece mediante
un estudio de contraste del tracto gastrointestinal
(Figura 2B).6

El hipotiroidismo es una de las enfermedades mas
comunes en este tipo de pacientes. Su prevalencia
es 30 veces mayor que en la poblacién general; para

Figura 1: A) Radiografia simple de térax con presencia de infiltrado y opacidad en l6bulo inferior izquierdo. B) Radiografia sim-
ple de térax en la cual se observa imagen intestinal por arriba del diafragma izquierdo. €C) Radiografia lateral de térax con asa
intestinal en signo de la hoz, con defecto diafragmatico en regidn torécica posterior.
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hipotiroidismo congénito y en nifios con sindrome
de Down se estima una prevalencia entre 20 a 48%,
llegando incluso hasta 90% en los primeros afios
de vida de infancia.” Mientras que la incidencia de
presentar hipotiroidismo suele ser hasta 1:50 recién
nacidos.®

Dentro de los mecanismos propuestos para
explicar la disfuncién tiroidea, se encuentra la exis-
tencia de disfunciones del eje hipotadlamo-tiroides,
insensibilidad leve a TSHy bioactividad disminuida
de TSH. Se ha reportado que existe una relaciéon
entre el hipotiroidismo y modificaciones en las
presiones respiratorias, lo que ocasiona debilidad
diafragmética e hipoventilacién alveolar, asi como
inexcitabilidad, fibrosis y desmielinizacion del nervio
frénico, provocando alteraciones en la capacidad
vital pulmonar.”'°

En el caso presentado, al tratarse de un paciente
portador de sindrome de Down, los hallazgos clinicos
recurrentes de dificultad respiratoria permitieron se
perpetuara el diagndstico y tratamiento de neumonia
recurrente; sin embargo, no se tomé en considera-
cién la presencia de un defecto diafragmético que,
aunado a las alteraciones hormonales, contribuye-
ron a modificar la motilidad de la via respiratoria e
incrementar el acumulo de secreciones, ademés de
la restriccién pulmonar ocasionada por la ocupacion
de las visceras intestinales en la cavidad torécica,
induciéndose asi cambios tanto en las presiones
pulmonares como en la distensibilidad.
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Figura 2:

Estudio contrastado de rayos
X. A) Radiografia oblicua en
la cual se observa imagen
intestinal por arriba del
diafragma izquierdo.

B) Radiografia lateral de térax
con asa intestinal en cara
anterior de térax, con defecto
de insercion localizado en
base diafragmética posterior.

CONCLUSIONES

En los niflos con sindrome de Down que presentan
datos de neumonia recurrente y que, ademas en el
estudio radioldgico se observan opacidades persis-
tentes, se debera plantear la posibilidad de algun
defecto de la pared diafragmaética.

El diagndstico precoz permitird una reparacion
quirdrgica temprana, evitando asi complicaciones a
medianoy largo plazo, tales como el pobre desarrollo
pulmonar ocasionado por la ocupacién de visceras
intestinales y los cambios en las presiones y disten-
sibilidad pulmonar asociadas con las alteraciones
hormonales coexistentes.

Como parte del seguimiento de un paciente con
sindrome de Down, es imperativo asegurar mantener
perfiles hormonales adecuados, ya que la asociacién
de estas entidades son un riesgo indirecto para el
buen funcionamiento pulmonar.
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