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MANIFESTACIONES OCULARES EN PACIENTES MEXICANOS CON
SINDROME DE DOWN

INTRODUCCION

El sindrome de Down es una entidad con una constelacion de
caracteristicas clinicas, el primero en describir las caracteristicas de
estos pacientes y categorizarlos fue Langdon Down en 1866
basandose en la teoria incorrecta de la regresion racial. En 1959
Lejeune, Gauthien y Turpis demostraron que la causa del sindrome
era una composicién trisomica del cromosoma 21¢). Clinicamente este
sindrome se caracteriza por retraso mental, estatura corta,
hipotonia, braquicefalia, nariz pequefa, implantacion baja de la
orejas, lengua grande vy fisurada, abdomen protuberante,
anormalidades en extremidades como flexion corta de brazos y
piernas, manos pequefas y anchas, con pliegue simiesco. Las
malformaciones cardiacas son comunes en estos pacientes. Este
sindrome es la alteracion cromosémica mas comun en recién nacidos
vivosi). Estos pacientes presentan de igual forma numerosas
anormalidades oftalmoldogicas como anormalidades palpebrales,
problemas del drenaje lagrimal, errores refractivos, estrabismos,
cataratas y anormalidades de iris y retina. El diagnostico de estos
pacientes se puede confirmar por andlisis cromosomal de bandas
tefiidas con tripsina-giemsa; aunque en la mayoria de los casos las
caracteristicas fenotipicas suelen ser muy evidentes).

La agudeza visual en estos pacientes es dificil de valorar, se ha
recomendado el uso de las cartillas de Teller en nifios pequeios y las
cartillas de la E iletrada en pacientes jovenes y adultos, la
esquiascopia es el método mas uatil para encontrar los defectos
refractivos. Estudios realizados por Pires y cols. y Shapiro y cols. Han



reportado que las alteraciones refractivas mas frecuentes en estos
pacientes son la miopia de hasta -5 dioptrias y el astigmatismo de
hasta -3 dioptrias, Woodhouse encontré que los nifios con este
sindrome tienen un 80% de amplitud de acomodacion reducida en
comparacion con un grupo control de nifios normales y que el su
rango de error refractivo esférico variaba de -12.00 a +3.50 D @3). En
otro trabajo de esta misma autora reporta que e error acomodativo
de estos pacientes se ve aumentado conforme aumenta la edad ). El
estrabismo esta presente en un 38% de los pacientes de los cuales el
90% presentan algun grado de endotropia segun lo reportado por Pires
en 1996, el nistagmo aunque no es una alteracion frecuente, en estos
pacientes se encuentra en un 29.8% debido a deprivacion sensorial
bilateral significativag).

Las anormalidades a nivel palpebral se pueden presentar como
una hendidura palpebral mongoloide, fisura palpebral pequeiia,
epicanto, megaloblefaron, eversion palpebral y blefaritis, esta dltima
presente de un 30 a un 50%u,2,6). La obstrucciéon de vias lagrimales
puede estar presente hasta en un 30%@). A nivel corneal Doyle y cols.
Reportaron que topograficamente se encuentra en estos pacientes
una alta incidencia de cilindros oblicuos, 22% con la regla y 39%
contra la regla. Queratocono en un 2% y en un 6% adelgazamiento
corneal inferior que infiere queratocono preclinico ).

En iris los puntos de Brushfiel en estroma normal se
encuentran entre un 13 y un 90% y la hipoplasia de iris en un 52%. Las
cataratas se presentan en un 10% en los pacientes entre 15 y 22 afos,
aun que Pires reportd que el inicio de las mismas se presenta entre
los 12 y 15 afos. Las catarata congénitas se presentan en un 2%.

Williams, McCormick y Tischler describieron que en el polo
posteror de estos pacientes se encontraban anormalidades retinianas
propias de los problemas refractivos, baja frecuencia de
desprendimientos de retina post-traumaticos la mayoria de ellos.
Nivel de nervio Optico se encuentran cruces de vasos de retina en la
periferia de la cabeza del nervio dptico, hipoplasia, glioma, drusas e
inflamacién asociada, Catalano en 1990 reporté la asociacién de Sx.
De Down con la presencia de papila elevada, misma en la que se
encontraban los siguientes diagnédsticos diferenciales: papiledema,
drusas, hipermetropia severa y congestion venosa crénicaz,s).



JUSTIFICACION

Los pacientes con sindrome de Down presentan diversos
problemas oculares que requieren de una valoracion oftalmoldgica
peridédica. Gran parte de estas alteraciones son tratables por lo que
no se debe esperar a que estos pacientes cursen con una pérdida
visual importante. El reconocimiento temprano y el tratamiento
oportuno pueden contribuir a evitar las complicaciones.

HIPOTESIS

Existen mdltiples manifestaciones clinicas oculares en los
pacientes con sindrome de Down; mismas que pasan desapercibidas y
se resuelven de forma incompleta, debido a la dificultad con la que
se encuentra el oftalmoélogo para manejar estos pacientes por su
retraso psicomotor.

OBJETIVOS

GENERAL

Determinar las principales manifestaciones oculares en
pacientes con sindrome de Down.

PARTICULARES

Determinar las caracteristicas epidemioldgicas de los pacientes con
sindrome de Down en la Asociacion para evitar (a Ceguera en México,
hospital “Dr. Luis Sanchez Bulnes”.

Obtener su frecuencia.

Determinar si existen diferencias de nuestra poblacion estudiada con
la reportadas en la literatura mundial.

Valorar el manejo y seguimiento de las distintas patologias asociadas

DISENO

Se trata de un estudio retrospectivo, descriptivo, analitico y
longitudinal.
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CRITERIOS DE INCLUSION

Todos los pacientes con diagnostico de sindrome de Down que
cuentes con expediente completo.

CRITERIOS DE EXCLUSION
Pacientes con otro diagndstico sindromatico

MATERIAL Y METODOS

Se revisaron los expedientes de pacientes con sindrome de
Down y se incluyeron a los pacientes que contaban con expedientes
completos, tras lo que llenamos la hoja de recoleccion de datos.
También tomamos pacientes de reciente ingreso de la consulta
externa, explorandolos y llenando su expediente. Los datos obtenidos
se agruparon en una base de datos y posteriormente se analizaron
mediante un programa de estadistica descriptiva,

HOJA DE RECOLECCION DE DATOS

MANIFESTACIONES OCULARES EN PACIENTES CON SINDROME DE DOWN
Nombre.

Registro: Edad:
Sexo:
Diagndsticos:
Valoracion genética: Si No__ Con cita

Agudeza visual: Refraccién:
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Tipo de alteracion ocular:

Miopia:

Astigmatismo:
Hipermetropia:
Posicion primaria de la mirada:

Movimientos oculares:

Nistagmus:

Parpados:

Vias lagrimales:

Cornea:

Iris (Brushfield):

Pupila:

Cristalino:

Polo posterior:

Otras:

TAMANO DE LA MUESTRA

Todos los pacientes encontrados con diagnostico de
sindrome de Down y que cuentes con expediente en este hospital.

VARIABLES
INDEPENDIENTES

Edad y sexo del paciente, edad de los padres actual y al nacimiento
de los pacientes.

DEPENDIENTES

§TA TESIS NO BALY
DE LA BIBLIOTECA
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Estado de salud general, integridad anatémica ocular, tipo de
alteracion ocular, refraccion, solucion al problema por el que
acuden, curso y evolucién del paciente.

ANALISIS ESTADISTICO

Los resultados finales se valoraron mediante estadistica
descriptiva con la ayuda de tablas y graficas.

CONSIDERACIONES ETICAS

Todos los procedimientos que se lleven a cabo estaran bajo lo
establecido por la Le general de salud en materia de investigacion
para la salud. Titulo segundo, capitulo primero. Articulo 17. Fraccion
1: Investigacién sin riesgo.

RECURSOS

Humanos: Pacientes de la Asociacion para evitar la Ceguera en
México. IAP

Material: Hojas blancas, boligrafos, discos 3.5, hojas de recoleccion y
vaciado de datos.

Financieros: No requeridos, no cuantificables

RESULTADOS.

En el presente estudio se revisaron de forma retrospectiva los -
expedientes de 26 pacientes (32% de la muestra) y prospectivamente
53 pacientes (67%). De los cuales 2 pacientes fueron del sexo
masculino (53%) y 37 del sexo femenino (46%). Estos pacientes
tuvieron un rango de edad de 6 meses a 53 afios, con un promedio de
17 afnos y una desviacion Standard de +/- 12 afios.

10
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Las alteraciones oculares encontradas mas frecuentes fueron:

PATOLOGIA No. PACIENTES %
Astigmatismo 42 53.2
Blefaritis 36 45.9
Miopia 32 40.5
Estrabismo 28 35.4
Catarata 28 35.4
Hipermetropia 22 27.8
Nistagmo 17 21.6
Queratocono 11 13.9

La agudeza visual de estos pacientes es dificil de valorara y la
esquiascopia es el método mas atil para valorara lo errores
refractivos. En casi el 50% de los pacientes se encontré una agudeza
visual aceptable cayendo en la escala decimal de vision entre 7y 8
décimos en cada ojo; sin embargo en casi el 30% de los pacientes se
encontré un agudeza visual solo de movimiento de manos é cuenta

dedos (MM 6 CD).

AV 0D Ptes. % AV Ol Ptes. %
NPL 3 3.8 NPL 4 5.1
MM 15 19 MM 15 19

CD 1m 3 3.8 CD 1m 2 2.5

CD 2m 5 6.3 CD 2m 4 5.1

CD 3m 1 1.3 CD 3m 4 5.1

CD 4m 1 1.3 CD 4m 1 1.3
1/10 1 1.3 1/10 1 1.3
2/10 1 1.3 2/10 1 1.3
3/10 4 5.1 3/10 2 2.5
4/10 1 1.3 4/10 1 1.3




5/10 0 0 5/10 1 1.3
6/10 -1 1.3 6/10 1 1.3
7/10 32 40.5 7/10 33 41.8
8/10 10 12.7 8/10 9 11.4
9/10 1 1.3 9/10 0 0
TOTAL 79 100 TOTAL 79 100

La blefaritis tiene una prevalencia alta en nuestros pacientes y
esta se encuentra relacionada con dos factores: los malos habitos
higiénicos y su baja respuesta inmunologica, estos pacientes a la
exploracién mostraron en el 100% de los casos tallado de ojos con las

manos a pesar de no encontrarse con datos clinicos de blefaritis.

POSICION PRIMARIA DE LA MIRADA

PPM Pacientes %
NV 4 5.1
ORTO 51 64.6

ET 22 27.8
XT 1 1.3
XXT 1 1.3
Total 79 100

La posicién primaria de la mirada en estos pacientes se

encontré de la siguiente forma: 51(64.6%) pacientes se encontraron
en ortoposicion, 22(27.8%) de ellos mostraron endotropia misma que
al valorarla se clasific6 como acomodativa, solo 1 paciente mostré
exotropia y 1 mas exotropia-foria, en 4 pacientes no fue posible
valorar la posicion primaria debido a la falta de cooperacion.

NISTAGMO
TIPO Pacientes %
No presentaron 60 75.9
Horizontal 16 20.3
Vertical 1 1.3

12



De Oclusion 2 2.5

TOTAL 79 100

El nistagmus por su parte se encontro en 19(24.1%) pacientes;
de estos 16(20.3%) tuvieron nistagmus de tipo horizontal, 1(1.3%) de
tipo vertical y 2 (2.5%) de oclusién.

La presencia de catarata se encontrd en 28(35.4%) pacientes de
forma bilateral y de tipo congénita.

ALTERACIONES CORNEALES
ALTERACION Pacientes %

Queratocono 11 13.9

Hidrops 5 6.3
Leucoma 11 13.9

Microcérnea 1 1.3

Peters 2 2.5

Queratitis punteada 5 6.3

Otras alteraciones frecuentes fueron las encontradas en
cornea, el queratocono fue el mas frecuente con 11(13.9%)
pacientes, todos ellos bilaterales; de estos 5 0jos se encontraban con
hidrops; la queratitis punteada en 5(6.3%) pacientes bilateralmente,
leucomas en 11 ojos, de los cuales 2 fueron bilaterales y el resto
unilaterales. Otras alteraciones corneales fueron: microcornea en 1
paciente y microcérnea con leucoma diagnosticado como sindrome de
Peters en 2 pacientes.

Otras alteraciones oculares encontradas en estos pacientes,
detectadas con menor frecuencia fueron: Entropiéon en 2 (2.5%)
pacientes, uno de los cuales se asocid a hipoplasia palpebral. Con
diagnédstico de oclusion de vias lagrimales bilateral se encontraron 4
(5.1%) pacientes. En iris 1(1.3%) paciente presentd aniridia, y las
manchas de Brshfield reencontraron en 5 (6.3%) pacientes. A nivel de
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Retina se encontraron 8 (10.1%) pacientes con desprendimiento de
retina unilateral y 3 (3.8%) pacientes con agujeros retinianos
unilateralmente. Resulta importante sefalar que 2(2.5%) paccientes
acudieron a este hospital por presentar cuadro agudo de uveitis y
3(3.8%) mas se diagnosticaron como glaucoma.

DISCUSION

El sindrome de Down o Trisomia 21 constituye la alteracion
cromosémica mas comun de los recién nacidos vivos. El fenotipo es
muy caracteristico y por lo general el diagnostico clinico es evidente.

Los pacientes con sindrome de Down tienen una mayor
incidencia de alteraciones oculares tanto estructurales como
funcionales. A pesar de ello los pacientes no son valorados por el
oftalmdlogo en forma rutinaria y solo se canalizan aquellos casos en
los que se ha diagnosticado un problema especifico. Algunas de las
alteraciones oculares caracteristicas de estos pacientes no tienen un
significado funcional, tal es el caso del epicanto, la oblicuidad de la
hendidura palpebral y las manchas de Bushfield. Otros problemas
como son: Catarata, estrabismo, nistagmus o un error refractivo, si
tienen una repercusion funcional y por lo tanto deben de ser
atendidos.

La agudeza visual de estos pacientes puede ser muy dificil de
valorar, aunque en estos pacientes encontramos una disparidad
importante; 50% con agudeza visual entre 7 U 8 décimos y 30% con
s6lo movimiento de manos o cuenta dedos. Sin embargo la valoracion
tiene sus reservas ya que estos pacientes cooperan poco. Al realizar
la esquiascopia que resultd el método de mayor ayuda para
cuantificar su defecto refractivo encontramos una incidencia alta de
miopia, incluso mayor que lo reportado por otros autores;
acompanada o no por astigmatismo. Esto fue una pauta a seguir y
para comprobar la fiabilidad de la agudeza visual tomada en estos
pacientes.

Las alteraciones en la posicion primaria de la mirada en este
estudio reportdé la presencia de estrabismo e casi el 95% de los
pacientes y de ello el mas frecuente fue la endotropia de tipo
acomodativa, esta relacion es de esperarse ya que estos pacientes en
su mayoria presentan alguna alteracion refractiva importante. El
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retina unilateral y 3 (3.8%) pacientes con agujeros retinianos
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nistagmo presente en el 24% de los pacientes, se consideré que en
su mayoria es congénito y no siempre estad asociado a problema visual
o neurolégico por lo que se considera como un nistagmo motor
primario, también se ha sugerido en estos pacientes que la causa es
una integracion anormal de la informaciéon visuoespacial. Las
cataratas en estos pacientes son congénitas, los tipos pueden ser
suturales, nucleares o polares.

La alteracion corneal mas frecuente en estos pacientes es la
presencia de queratocono y su relacion con hidrops y leucomas. La
relacion de queratocono con sindrome de Down no es causal ya que
existen factores que regulan la transcripcion de los genes mediante el
reconocimiento y la unién a secuencias especificas de ADN en las
regiones promotoras. Se ha demostrado que en estos pacientes, la
expresion de la regulacion de enzimas degradantes esta aumentada,
mientras que la expresion de inhibidores de proteasas esta
disminuida. Sp1 es un factor de transcripcién cuya expresion se ha
observado, estd aumentada en corneas de pacientes con
queratocono, lo que podria contribuir a las alteraciones enzimaticas
encontradas en sus corneas, la relacidn no es casual con este
sindrome, ya que se ha identificado un gen relacionado con la
alteracion en el cromosoma 21.La topografia corneal puede ser un
método de gran ayuda para su diagnostico; pero en estos pacientes es
dificil realizarla, por lo que su diagndstico se realiza solo
clinicamente y por ello se relaciona con alteraciones refractivas y
corneales importantes a su diagndstico.

Otras entidades asociadas con menor frecuencia fueron el
glaucoma y los desprendimientos de retina presentes en 3 y 8
pacientes respectivamente, estos ultimos se detectaron a su ingreso,
cabe mencionar que el motivo inicial de la consulta fue disminucion
de la agudeza visual y la obtencion de lentes para su rehabilitacion.
Estos pacientes no refieren con facilidad sintomatologia y acuden a
una unidad hospitalaria traidos por sus familiares al observar alguna
alteracion que en la mayoria de los casos suele ser cronica y con
multiples complicaciones por lo que resulta de suma importancia su
exploracion cuidadosa y manejo oportuno.
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CONCLUSIONES

Las alteraciones asociadas mas frecuentes en pacientes
mexicanos con sindrome de Down son la presencia de Blefaritis,
alteraciones refractivas, estrabismo, nistagmo, queratocono vy
catarata.

Los pacientes con sindrome de Down de el Hospital “Dr. Luis
Sanchez Bulnes” de la Asociacion para Evitar la Ceguera en México no
presentaron diferencias importantes con las reportadas en la
literatura mundial.

La exploracion de estos pacientes debe ser meticulosa para
diagnosticar las alteraciones oculares asociadas de forma oportuna
evitando con ello posibles complicaciones.

Debemos estimular a los familiares de estos pacientes para que
continuen con un seguimiento adecuado.
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