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RESUMEN

El sindrome de Down es la cromosomopatia mds frecuente en Chile. Los pacientes
portadores de este sindrome presentan una serie de dismorfias y malformaciones con-
génitas. Muchas patologias secundarias a estos trastornos son de la esfera otorrinola-
ringoldgica. Existen alteraciones otoldgicas, rinosinusitis crénica, apnea obstructiva del
suefio, obstruccion de la via aérea, inestabilidad atlantoaxial, etc.

Se realiza una revision bibliogrdfica y se describen las patologias mds relevantes y
su enfrentamiento.

Palabras clave: Sindrome de Down, estenosis subglética, inestabilidad atlan-
toaxial.

ABSTRACT

Down syndrome is the most common chromosomal abnormality in Chile. The pa-
tients with this syndrome have a number of dysmorphic features and congenital malfor-
mations. Many secondary pathologies of these disorders are ENT sphere. There otologic
disorders, chronic rhinosinusitis, obstructive sleep apnea, airway obstruction, atlan-
toaxial instability, etc.

A literature review is performed and the most relevant diseases and confrontation
are described.
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INTRODUCCION

El sindrome de Down (SD) es la cromosomopatia
mas frecuente en recién nacidos en Chile. La tasa
promedio para el periodo 1998-2005 fue de 2,93
casos por 1.000 nacidos vivos, siendo esta tasa muy
alta cuando se compara con el ECLAMC (Estudio
Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones
Congénitas), cuya tasa es 1,88 por 1.000 nacidos
Vivos.

Son caracteristicas del sindrome de Down una
serie de dismorfias y malformaciones congénitas,
que los distinguen fenotipicamente y ademas pre-
disponen a los nifios con sindrome de Down a un
gran ndmero de patologias agregadas'.

Un significativo nimero de estas patologias
agregadas tienen lugar en el area otorrinolaringolé-
gica, por lo cual, es de gran importancia para la es-
pecialidad conocer las caracteristicas del sindrome
de Down y también conocer su problematica mas
frecuente. Este conocimiento permitird prevenir y
tener un impacto significativo en el desarrollo que
el nifio pueda alcanzar.

ALTERACIONES CRANEOFACIALES

Los nifios con SD presentan dorso nasal aplanado,
hipoplasia mediofacial y micrognatia.

Pueden ademads tener orejas pequefias, plega-
das o displasicas. También pueden tener malfor-
maciones en la tuba auditiva y en el oido interno,
macroglosia, paladar estrecho, faringe estrecha.

A estas malformaciones, se le agrega la hipo-
tonia generalizada, condicién que contribuye a la
ocurrencia de problemas otorrinolaringol6gicos?2.

0TOLOGIA

En el area de la otologia existen una serie de
patologias de gran importancia en el nifio con SD.

La estenosis del meato auditivo externo (CAE)
se presenta entre el 40% y 50% de los nifios con
SD, lo cual predispone a la formacién de tapones
de cerumen, impactacion de cuerpos extrafios que
son mas dificiles de extraer, y causa hipoacusia de
conduccion. Ademas un CAE estrecho puede es-
conder la presencia de colesteatomas, permitiendo
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asi el avance de esta patologia sin tratamiento
oportuno, significando un dafio irreparable en el
oido del nifio*®.

La otitis media con efusion (OME) es una pa-
tologia de prevalencia elevada (sobre el 80%) en
pacientes SD®. Noventa y tres por ciento presenta
un episodio durante el primer afio de vida, y el 68%
en el quinto afio’.

Su etiologia puede estar determinada anaté-
micamente por la hipoplasia mediofacial con una
nasofaringe estrecha y un adenoides relativamente
grande, junto a una insercion anormal de la tuba
auditiva o a un mal funcionamiento de la muscula-
tura que la abre.

Existen estudios ademds que demuestran una
consistente hipoplasia de la lamina lateral cartilagi-
nosa de la tuba en pacientes con SD, lo que traduce
un volumen menor en la laminay un radio de inser-
cién menor del musculo tensor del velo del paladar,
ademads de un menor radio del lumen de la tuba?®°,
Todos estos factores, asociados a las infecciones
a repeticion, son causantes de que la OME sea tan
frecuente en nifios con sindrome de Down.

La insercién de tubos de ventilacion puede ser
muy dificil, y menos efectivas por la estrechez del
meato auditivo externo, la elevada incidencia de oto-
rrea persistente y por el riesgo aumentado de perfora-
cién timpanica persistente luego de la salida del tubo,
por la ausencia de lamina propia en el timpano.

Cuatro por ciento de los nifios con SD pre-
sentan hipoacusia sensorioneural al momento del
screening de recién nacidos, ya sea unilateral o
bilateral™. Se ha visto que con la edad se produce
un aumento de su prevalencia, llegando hasta el
20% en adolescentes y adultos jovenes.

Se ha visto ademas un desarrollo prematuro de
presbiacusia, pudiendo manifestarse hasta 30 6 40
afios antes que el promedio de la poblacién™®,

Existen estudios que demuestran que puede
existir hipoplasia del oido interno en pacientes con
SD: meato auditivo interno estrecho, estrechez
critica del canal del nervio coclear, céclea pequefia,
modiolo, canal semicircular lateral y vestibulos
mas pequefios de lo encontrado en la poblacion
general. Ademas, se ha visto duplicacion del meato
auditivo interno, malformacion de Mondini, saco
endolinfatico dilatado, acueducto del vestibulo
elongado y canal semicircular lateral con didmetro
disminuido.
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RINOSINUSOLOGIA

La rinosinusitis cronica es una patologia comun en
los nifios con SD, que estad determinada por una
hiperplasia adenoidea, alergia e infeccion sinusal.
En estos nifios, la hipoplasia del tercio medio de
la cara produce acumulacion y estancamiento del
mucus, favoreciendo la sobreinfeccion'.

SAHOS (SINDROME DE APNEA E HIPOAPNEA
OBSTRUCTIVA DEL SUENO)

Mas de un tercio de los pacientes con SD sufren
esta patologia, cuya aparicion se ve favorecida
por multiples factores: La pequefia longitud
anteroposterior de nasofaringe y orofaringe, la
hiperplasia adenoamigdalina, la hipotonia muscular,
el reflujo faringolaringeo y la obesidad'®. Al ser
tan frecuente en estos pacientes, se debe pesquisar
activamente el mal dormir, la sudoracién nocturna,
los ronquidos, la somnolencia diurna, los despertares
frecuentes, las pausas respiratorias y la aparicion de
cianosis. En relacién a esta patologia, el beneficio
de la adenoamigdalectomia en nifios con SD es
significativo, pero las apneas nocturnas pueden
persistir o recurrir. Si esto ocurre, se debe plantear
que exista una hiperplasia de la amigdala lingual,
siendo beneficiosa su reseccion. En casos que sean
refractarios, sera beneficioso el uso de CPAP?'2,

OBSTRUCCION DE ViA AEREA

Los nifios con SD presentan alteraciones de la
via aérea que facilitan la obstruccion de ésta,
especialmente de la via aérea superior. La
prevalencia de la laringomalacia se eleva hasta el
43%, y son frecuentes también la traqueomalacia y
la estenosis traqueal®?*,

Los pacientes con SD presentan en un grado
casi universal estenosis subgldtica congénita. Mas
de la mitad son asintomaticos, pero pueden pro-
ducirse episodios frecuentes de croup, presentar
intubacion dificil o descompensarse después de
la extubacion. Es de muy dificil manejo cuando es
una estenosis sintomaética o secundaria a intuba-
cién prolongada. Es frecuente ademas encontrar
anillos traqueales en estos pacientes?®.

INESTABILIDAD ATLANTO-AXIAL

Esta condicion afecta el 30% de los nifios con el
sindrome?. En las radiografias cervicales se aprecia
que entre el 20% y 30% presenta una distancia
anormalmente aumentada entre el arco del atlas
y el proceso odontoides del axis (mayor a 4,5
mm). A pesar de eso la imagenologia tiene pobres
resultados para diagnosticar un compromiso
clinico neuroldgico. Para solucionar esto se realizan
potenciales evocados somatosensoriales (SEP),
éstos miden la rapidez y eficiencia de la transmision
neural aferente y procesamiento. Pueschel y Scola
encontraron un importante retraso en las latencias
SEP en pacientes con un espacio atlanto-odontoideo
mayor a 5 mm en posicion neutral de la cabeza?.

Pacientes con una distancia de 4,5 mm o me-
nor no tienen problemas en una rotacion de cabeza
lateral en 60°, medido por SEPZ,

La inestabilidad también puede ser atlanto-
occipital®.

Especial cuidado debe tenerse con la hi-
perextension o rotacion del cuello en la cirugia de
adenoamigdalectomia y puncién timpanica®.

HIPOTIROIDISMO

El hipotiroidismo congénito es 28 veces mas
frecuente en nifios con SD que en la poblacion
general. Es frecuente su presentacion subclinica,
por lo cual es importante realizar pruebas de
hormonas tiroideas y anticuerpos antitiroideos
periédicamente (en el Reino Unido es cada dos
anos)%.

LENGUAJE Y VOZ

El desarrollo del lenguaje esta alterado en los nifios
con SD. Esto es multifactorial, pudiendo estar
determinado por una baja auditiva, dificultades
en el aprendizaje, y déficits particulares en el
desarrollo del habla y el lenguaje. Ademas, se ha
visto una alta tasa de alteraciones articulatorias
en comparaciéon con otros nifios®. El control
muscular de la lengua, la coordinacion entre labios
y lengua y la planificacién de secuencias motoras
estan deterioradas en estos pacientes, dando
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lugar a disartria, dispraxia, problemas de disfagia
y articulacion. Ademas, la hipotonia muscular de
la laringe predispone a fatiga muscular, lo que se
traduce en voces roncas y mongtonas, tensas,
guturales de tono bajo y estridente. Son también
descritas como nasales, susurradas y asperas®?%,

Se ha visto un marcado retraso en el balbuceo,
en la aparicion de solicitudes no verbales, y un
deterioro en el lenguaje expresivo, tanto en el voca-
bulario como en la sintaxis. Estos siguen retarda-
dos en la adolescencia, agregandose deterioro de
la comprension y la recepcion del idioma®.

REFLUJO GASTROESOFAGICO

La enfermedad por reflujo gastroesofdgico y la
acalasia son patologias con mayor frecuencia en
la poblaciéon con SD%. Sintomas como pirosis,
regurgitacion y dolor toracico no cardiaco deben
ser buscados, ya que la dificultad en el lenguaje y la
comunicacion en estos pacientes pueden retrasar
significativamente el diagnéstico.

CONCLUSION

El paciente portador del sindrome de Down
tiene una serie de alteraciones en la esfera
otorrinolaringoldgica que resultan importantes en
su desarrollo y su calidad de vida.

Debemos pesquisar dirigidamente muchas de
las patologias sobre todo las que pueden ser
subclinicas.

Pensamos que existen algunos enfrentamien-
tos que no deben olvidarse y los presentamos en
la Tabla 1.
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Tabla 1. Recomendaciones para la consulta de un paciente portador de un sindrome de Down

Revisar sus oidos, la presencia de estenosis de CAE, pesquisar la presencia de otitis media con efusion,
preguntar a sus padres por hipoacusia.
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Consultar a sus padres por infecciones nasales a repeticion, pedir TC de CPN de ser necesario.

N|@|o |~

Si es necesario intervenir quirdrgicamente al nifio, evaluar siempre estabilidad de articulacion atlanto-axial,

pedir radiografia cervical, y evitar la rotacion cervical en cirugias de oido.
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