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PALABRAS CLAVE Resumen

Sindrome de Down; Introduccion: Los nifios con sindrome de Down (SD) tienen mayor riesgo de desarrollar enferme-
Trisomia 21; dad otorrinolaringologica (ORL). Recomendaciones internacionales sugieren realizar tamizaje
Hipoacusia; auditivo precoz y control perioédico por especialista. Nuestro objetivo fue caracterizar la enfer-
Apnea obstructiva medad ORL en nifios con SD y proponer una recomendacion adaptada a nuestra realidad.

del suefio Pacientes y método: Estudio transversal, descriptivo, en nifios de 6 meses a 15 anos con SD.

Los datos se obtuvieron por medio de entrevista a los padres y revision de fichas clinicas.
Resultados: Se analizaron 134 pacientes, con una edad promedio de 44,5 meses. El 78,8% de
ellos presentaba enfermedad ORL, siendo la mas frecuente la rinitis alérgica y otitis con efusion.
El tamizaje auditivo estaba alterado en un 25% de ellos, el 50% de los mayores de 3 anos
con estudio de sueiio tenian apnea obstructiva del suefio. Los nifos de mayor edad tuvieron
estadisticamente mayor frecuencia de enfermedad ORL.

Conclusiones: Esta serie muestra una alta frecuencia de enfermedad ORL en ninos con SD,
lo que refuerza la necesidad de realizar tamizaje auditivo, sospechar e identificar las apneas
obstructivas del suefno y derivacion rutinaria al especialista para optimizacion de las condiciones
auditivas que permitan el mejor desarrollo del nifo con SD.
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Ear, nose and throat disease profile in children with Down syndrome

Abstract

Introduction: The children with Down syndrome (DS) are at increased risk of ear-nose-throat
(ENT) disorders. International recommendations suggest early hearing screening and periodic
specialist evaluation. Our goal was to characterize ENT disorders in children with DS, and
propose recommendations for the Chilean population.

Patients and method: Cross-sectional, descriptive study, of children with DS, between 6 months
and 15 years of age. The data was obtained by a health interview to the parents and review of
medical records.

Results: We analyzed 134 patients with an average age of 44.5 months. The 78.8% had ENT
disorders, the most frequent ENT disorders was allergic rhinitis and otitis media with effusion.
Hearing screening was abnormal in a quarter of the patients, 50% of children over 3 years of
age had obstructive sleep apnea diagnosed by polysomnogram. Older children had a statistically
higher frequency of ENT disorders.

Conclusions: This series shows a high rate of ENT disorders in children with DS, which supports
recommendations for hearing screening, high suspicion of obstructive sleep apnea and routine
referral to an ENT specialist for prevention and aggressive therapy in order to reduce hearing
loss and improve development of the child with DS.

©2015 Sociedad Chilena de Pediatria. Published by Elsevier Espaiia, S.L.U. This is an open access
article under the CC BY-NC-ND license (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).

Introduccion

El sindrome de Down (SD) corresponde a la anomalia cro-
mosomica mas frecuente en recién nacidos y corresponde a
las manifestaciones producidas por una trisomia del cromo-
soma 21. Se presenta en uno de cada 600-700 nacimientos,
con una tasa de nacimientos en Chile descrita de 2,4/1.000
nacidos vivos'.

Los nifos con SD presentan rasgos fenotipicos caracteris-
ticos, discapacidad fisica e intelectual en grado variable y
mayor frecuencia de problemas de salud en comparacion con
la poblacion general, como: cardiopatias congénitas, mal-
formaciones gastrointestinales, hipotiroidismo y problemas
otorrinolaringolégicos (ORL), entre otros’.

Entre los trastornos ORL que ocurren en nifios con SD
estan el riesgo aumentado de otitis media con efusion (OME),
otitis media recurrente, otitis media cronica y subsecuente
hipoacusia de conduccion’-¢. Adicionalmente, se reporta
una alta prevalencia de sindrome de apnea-hipopnea obs-
tructiva del suefo (SAHOS), descrita hasta en mas de un 80%
de las personas con SD*.

La Academia Americana de Pediatria’, el programa
espanol de seguimiento para personas con SD®° y las
recomendaciones adaptadas para poblacion chilena reco-
miendan el tamizaje auditivo antes de los 6 meses de vida,
seguimiento subjetivo en cada control y seguimiento por
especialista anual hasta los 5 anos y luego cada 2 anos
o seglin enfermedad detectada’. Adicionalmente, algunos
autores, para la deteccion de SAHOS, recomiendan estudio
con polisomnograma (PSG) entre los 4 y 5 anos en forma
rutinaria’®.

Los escasos reportes chilenos sobre morbilidad en ninos
con SD muestran una baja adherencia a las recomendaciones
sobre seguimiento auditivo'', por lo que se desconoce el
perfil de dicha morbilidad en pacientes chilenos con SD.

El objetivo del presente trabajo es conocer las carac-
teristicas epidemioldgicas de la enfermedad ORL en nifos
chilenos con SD y proponer una recomendacion de segui-
miento, adaptada a nuestra realidad.

Pacientes y método
Diseno del estudio

Se realizd un estudio transversal, descriptivo, en pacientes
con SD, en control pediatrico en la red de Salud UC-
CHRISTUS, mayores de 6 meses y menores de 15 anos, cuyos
padres aceptaron participar en el estudio. Este trabajo fue
aprobado por el Comité de Etica de la Investigacion, de la
Escuela de Medicina de la Pontificia Universidad Catolica de
Chile (N.°: 10-225).

Se consideraron pacientes con SD aquellos con diag-
nostico clinico y cariograma con trisomia 21, que fueron
seleccionados a partir de la base de datos del programa
de seguimiento de ninos con SD de la Red de Salud UC-
CHRISTUS. Los pacientes fueron reclutados en la sala de
espera cuando acudian al control pediatrico o contactados
telefonicamente.

Datos clinicos

Los padres de los pacientes seleccionados fueron entrevis-
tados entre enero de 2011 y mayo de 2012, a quienes, tras
aceptar participar en el estudio, se les realiz6 una entre-
vista sobre la presencia o no de enfermedad ORL en su
hijo/ay los datos fueron complementados mediante revision
de ficha clinica. Los datos reunidos fueron los siguientes:
caracteristicas demograficas, presencia o no de otras morbi-
lidades, presencia o no de enfermedad ORL, caracterizacion


http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/

320

M.A. Paul D. et al.

de la enfermedad ORL (método de diagnéstico, seguimiento,
evolucion y resolucion médica y/o quirurgica), e impresion
subjetiva de los padres de mejoria (si, no o parcialmente)
de los sintomas clinicos en hipertrofia adenoamigdalina pos-
terior a la resolucion quirirgica.

Se consider6 enfermedad ORL aquella referida por
los cuidadores y diagnosticada previamente por médico
pediatra u otorrinolaringdlogo. Se consideraron las siguien-
tes enfermedades ORL: rinitis alérgica, sinusitis aguda y
recurrente de diagnostico clinico (la recurrencia fue con-
siderada cuando hubo mejoria entre los episodios y estos
ocurrieron 3 veces en 6 meses 0 4 veces en un ano'?),
hipertrofia adenoamigdalina (adenoidea y/o amigdalina con
o sin roncopatia o SAHOS), SAHOS (diagndstico clinico o
confirmada por PSG), laringomalacia diagnosticada por naso-
fibroscopia, OME diagnosticada por impedanciometria con
curvas «B» y reflejos (-), otitis media aguda y recurrente,
de diagnéstico clinico, y la recurrencia definida cuando los
episodios se repiten con una frecuencia de 3 en 6 meses o
4 en 12 meses, e hipoacusia: De conduccion diagnosticada
por audiometria, con separacién de mas de 10dB entre la
via 6sea (normal) y la via aérea (anormal) con valores entre
21y 110dB; neurosensorial diagnosticada por alteracion de
la audiometria o en potencial evocado auditivo de tronco
(PEAT); o mixta con audiometria con via 6sea bajo el umbral
normal, y con via aérea en peor condicion, es decir ain mas
baja que via 6sea’’.

Analisis estadistico

Se efectu6 mediante el programa Excel y SPSS. Las varia-
bles continuas fueron descritas en términos de mediana y
rangos intercuartilicos. Las variables categoricas fueron des-
critas en términos de nimeros absolutos y porcentajes. Las
tendencias fueron calculadas por OpenEpi version 2.3.1.

Resultados

Durante el periodo del estudio se encuesto a 134 padres
de ninos con SD que asistieron a control pediatrico en el
programa de seguimiento de nifios con SD. La mediana de
edad fue de 36 meses (rango intercuartilico 44 meses), dis-
tribuyéndose de la siguiente manera: 50 nifios (37,3%) entre
6 y 23 meses, 16 (11,9%) entre 24 y 35 meses, 29 (21,6%)
entre 36 y 59 meses y 39 (29,1%) mayores de 60 meses. Las
caracteristicas de la muestra se detallan en la tabla 1.

Con relacion al tamizaje auditivo, al 85% (114/134) de los
ninos se les habia realizado emisiones otoacusticas (EOA) y/o
PEAT, hasta la fecha de la entrevista. De acuerdo a su proce-
dencia, se realiz6 tamizaje al 86% de los nifios provenientes
de la region metropolitana (RM) y al 78% de los nifos que
viven en otras regiones. Los PEAT fueron realizados en el
81,5% (93/114) de los ninos a quienes se les hizo tamizaje,
de los cuales el 28% (26/93) resulto alterado. Al 68,4% se le
realizd EOA (78/114) de las cuales el 25,6% (20/78) estaban
alteradas.

Los padres refirieron que dentro de los estudios para
evaluacion ORL, al 84,3% de los nifos (113/134) se les
habia realizado impedanciometrias, de las cuales el 56,6%
(64/113) habia estado alterada en algiin momento de su evo-
lucion, y de estas el 82,8% (53/64) correspondia a curvas «B».

Tabla 1 Caracteristicas de pacientes con sindrome de
Down
N (%)

Total 134 (100)
Edad

Promedio 44,5 meses

Rango 6-173 meses

Mediana 36 meses
Género

Masculino 65 (48,5)
Procedencia

Region metropolitana 106 (79,1)

Otras regiones 28 (20,9)
Lugar de nacimiento

Sistema de salud publico 24 (17,9)

Sistema de salud privado 110 (82,1)
Cariograma

Trisomia 21 libre 126 (94)

Trisomia por traslocacion 2 (1,5)

Mosaico 1(0,7)

Sin cariograma 5 (3,73)

Otras condiciones de salud
Enfermedad respiratoria baja cronica o recurrente

Crisis bronquial obstructiva recurrente 46 (34,6)

Neumonia recurrente 25 (18,7)

Asma 23 (17,2)
Enfermedad gastrointestinal

Enfermedad de reflujo gastroesofagico 31 (23,1)

Malformacion gastrointestinal 12 (9)

Trastorno de deglucion 10 (7,5)

Se realizo PSG a 7 nifnos y poligrafia a uno, 6 de los cuales
provenian de la RM y 2 de otras regiones. De los nifos eva-
luados con poligrafia o PSG, 3 (37,5%) tuvieron resultados
compatibles con SAHOS.

Al 13,4% de los nifos (18/134) se les realiz6 nasofibrosco-
piasy de éstas, el 55,5% (10/18) presentaron laringomalacia.
Al 24,6% (33/134) se les habia realizado radiografia de
cavum, resultando en un 57,5% (19/33) con obstruccion sig-
nificativa de la via aérea.

Al consultar sobre los diagnosticos de problemas de via
aérea alta, nariz y oido, los padres refirieron que el 79,8%
(107/134) de su hijos presentaba alguna enfermedad ORL.
Las mas frecuentes fueron: rinitis alérgica (51,5%), ronco-
patia (47%) y OME (44,8%); la frecuencia de las distintas
enfermedades ORL se detallan en la tabla 2. De acuerdo
a grupos etarios, a mayor edad hubo mayor frecuencia
de enfermedad ORL estadisticamente significativa para las
enfermedades mas frecuentemente encontradas (fig. 1):
rinitis alérgica (p < 0,001), roncopatia y/o SAHOS (p=0,002),
OME (p=0,006), hipertrofia adenoamigdalina (p<0,001) e
hipoacusia (p <0,001). El nifio con trisomia 21 tipo mosaico
no presentaba enfermedad ORL.

Aquellos nifos en los que se reportdé comorbilidad con
reflujo gastroesofagico y enfermedad respiratoria crénica o
recurrente (crisis bronquial obstructiva a repeticion, asma
bronquial o neumonia a repeticion) fueron 20/134 (14,9%) y
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ellos presentaron estadisticamente mayor probabilidad de
tener: OME, hipertrofia adenoamigdalina, laringomalacia,
hipoacusia de conduccion y SAHOS (tabla 3).

De los ninos con alguna enfermedad ORL potencialmente
operable (n=87) como OME, SAHOS e hipertrofia adenoamig-
dalina, 24 (27,5%) recibieron algun tratamiento quirurgico
(tabla 4).

Al preguntar por la impresion subjetiva del cuidador
respecto a mejoria sintomatica tras la cirugia de adenoa-
migdalas, un 80% de los padres consideraron que sus hijos
tuvieron algln grado de mejoria (total o parcial) de los
sintomas desencadenados por hipertrofia de adenoides y
amigdalas. A 3 de los 114 nifos (2,6%) se les diagnosticd
hipoacusia bilateral severa y se les indic6 uso de audifonos,
sin embargo solo uno de ellos se encontraba usandolo en
forma regular al momento de la entrevista.

Discusion

La poblacion estudiada estaba constituida por nifios entre
6 meses y 14 aifos, siendo el 48,5% de género masculino,

Tabla 2 Frecuencia de enfermedad ORL

Enfermedad ORL N (%)
Total 134 (100)
Rinitis alérgica 69 (51,5)
Roncopatia 63 (47)
Otitis media con efusion 60 (44,7)
Hipertrofia adenoamigdalina 57 (42,5)
Apnea obstructiva del sueno 24 (17,9)
Hipoacusia de conduccion 22 (16,4)
Laringomalacia 17 (12,7)
Otitis media aguda recurrente 10 (7,5)
Sinusitis recurrente 9 (6,7)
Hipoacusia neurosensorial 3(2,2)
Hipoacusia mixta 2 (1,5)

Frecuencia de enfermedad ORL segun grupo etario. OME: otitis media con efusién. Valor p: test de x?-cuadrado para

la mayoria de la RM y nacieron en el sistema privado de
salud. La distribucion del tipo de trisomia 21 fue similar a la
descrita para nifios con trisomia 21 libre y mosaico; encon-
tramos una menor frecuencia de trisomia 21 por traslocacion
1,5% versus el 3-4% que describe Bull’, probablemente
debido al tamano de nuestra muestra.

La Academia Americana de Pediatria desde el afio 2007
recomienda tamizaje universal de audicion para todos los
recién nacidos'*; adicionalmente las guias nacionales e
internacionales de supervision de salud para nifos con
SD’-%'> recomiendan el tamizaje auditivo antes de los
6 meses de vida. En nuestra muestra observamos un 85%
de adherencia a esta recomendacién, la cual baja al 78% en
ninos provenientes de regiones distintas de la RM. Si bien es
una alta adherencia, en una situacion ideal debiera tener
un cumplimiento del 100%. La dificultad en cumplir con esta
recomendacion pudiera deberse al alto costo de los PEAT y
a la mayor dificultad de acceso a especialistas y examenes
en regiones distintas de la RM. Los resultados de tamizaje
encontrados son muy similares a los descritos en la litera-
tura, con un 25,6% de EOA alteradas'®, frecuencia mayor
a lo reportado para la poblacion general y que refuerza la
necesidad de realizar tamizaje en los primeros meses de
vida. Adicionalmente, un tamizaje auditivo normal no garan-
tiza indemnidad de audicion futura, ya que habiendo tenido
un tamizaje normal, durante la evolucion puede haber
desarrollo de hipoacusia de conduccidon®'®, como se observa
en nuestra serie, donde la frecuencia de enfermedad ORL se
incrementa en forma significativa en la medida que aumenta
la edad, lo que reafirma la necesidad de mantener control
periddico por especialista.

De la poblacion entrevistada, un alto porcentaje de nifos
presenta algun trastorno ORL, los mas prevalentes son: rini-
tis alérgica, roncopatia, OME e hipertrofia adenoamigdalina.
Nuestros datos difieren con lo publicado en la literatura,
donde para OME encontramos una prevalencia del 44,8%,
inferior a la presentada por Barr et al.'’, que refieren un
93% al ano de vida que luego disminuye al 68% a los 5
anos. Por otro lado, la hipoacusia fue reportada en el 21%
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Tabla 3 Comorbilidad y enfermedad otorrinolaringologica

OME (+) OME (—) Total OR
ERC y RGE 14 6 20 4,88
ERC o RGE 24 22 46 2,28
Ninguno 22 46 68 1,00
Valor-p x? para tendencia=0,002

Hipertrofia Hipertrofia Total OR

AdAm (+) AdAm (-)
ERC y RGE 13 7 20 4,16
ERC o RGE 23 23 46 2,24
Ninguno 21 47 68 1,00
Valor-p x2 para tendencia=0,002

Laringomalacia (+) Laringomalacia (—) Total OR
ERC y RGE 7 13 20 11,67
ERC o RGE 7 39 46 3,89
Ninguna 3 65 68 1,00
Valor-p x2 para tendencia <0,001

Hipoacusia de conduccion (+) Hipoacusia de conduccion (—) Total OR
ERC y RGE 6 14 20 5,40
ERC o RGE 11 35 46 3,96
Ninguna 5 63 68 1,00
Valor-p x2 para tendencia=0,007

SAHOS (+) SAHOS (—) Total OR
ERC y RGE 6 14 20 4,43
ERC o RGE 12 34 46 3,65
Ninguna 6 62 68 1,00

Valor-p x2 para tendencia=0,012

AdAm: adenoamigdalina; ERC: enfermedad respiratoria cronica; OME: otitis media con efusion; OR: odds ratio; RGE: reflujo gastroeso-

fagico; SAHOS: sindrome de apnea-hipopnea obstructiva del suefo.

de los nifos, también inferior a lo reportado en la litera-
tura, descrita hasta en el 78% de los nifios con SD**18, Sj
bien los reportes internacionales muestran una muy alta
frecuencia de ambas enfermedades, esta pudiera estar
sesgada por ser reportes de centros de referencia otorri-
nolaringologicos, sin embargo teniendo en consideracion
que todos los nifios con SD debieran llegar a ser evaluados
por ORL, estas diferencias podrian explicarse por la dificul-
tad en el acceso a especialistas y a examenes diagndsticos
complementarios.

Tabla 4 Procedimientos quirtrgicos realizados

Procedimiento Frecuencia n=25 (%)

Colleras mas adenoamigdalectomia 9 (36)
Adenoamigdalectomia 7 (28)
Colleras mas adenoidectomia 5 (20)
Colocacion de colleras 1(4)
Colleras mas amigdalectomia 1(4)
Amigdalectomia 1 (4)
Traqueostomia 1 (4)

Colleras: tubos de ventilacion timpanica.

Al analizar las enfermedades ORL segun la presencia de
otras morbilidades destaca que los nifos con enfermedad
respiratoria cronica o recurrente y reflujo gastroesofagico,
tienen mayor probabilidad de presentar enfermedad ORL.
Asi, la presencia de ambas condiciones deberia motivar una
sospecha precoz de enfermedad ORL y terapia oportuna y
efectiva de la morbilidad respiratoria y del reflujo gastroe-
sofagico.

Algunos autores recomiendan considerar el estudio con
PSG entre los 4 y 5 afios por la alta incidencia de SAHOS>® y
la escasa correlacion entre la sintomatologia clasica refe-
rida por los padres y la obtenida por el PSG, donde se
observa ausencia o minimas manifestaciones clinicas y PSG
con SAHOS'?. En nuestra serie encontramos una baja tasa
de estudios polisomnograficos; a pesar de ello, el 50% de
los estudios en mayores de 3 anos mostraron SAHOS, valor
similar al reportado por Shott et al.”’. La baja frecuencia
de este tipo de estudio podria deberse a la baja sospecha
clinica de SAHOS, el alto costo del PSG y a que los tras-
tornos del sueno, hiperactividad diurna y la poca capacidad
de atencion son frecuentemente atribuidos «al SD». Todo lo
anterior deberia ir cambiando, en la medida que se consi-
deren las recomendaciones’?', donde se enfatiza que las
manifestaciones clinicas clasicas pueden no estar presentes
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y se hace necesario considerar otros sintomas como mal dor-
mir, posiciones inhabituales durante el suefio, respiracion
ruidosa durante el sueno, enuresis, hiperactividad diurna y
inatencion, entre algunos de los sintomas no clasicos y que
toman importancia en personas con SD, como demuestran
Shott et al.'?, quienes reportan que la mayoria de los padres
de nifos con SD con SAHOS no refieren presencia de sintomas
habituales y los pediatras no lo sospechan.

El tratamiento de la enfermedad ORL fue mayoritaria-
mente médico, un 27,5% de la enfermedad potencialmente
operable recibié tratamiento quir(rgico, siendo la ade-
noidectomia y amigdalectomia las mas frecuentemente
realizadas. Nuestros resultados difieren de las series de
Shott et al."?, donde el tratamiento de OME con tubos de
ventilacion alcanza el 83% de los pacientes, reportando una
disminucion de la hipoacusia al 2% en su poblacién. Si bien
los datos pudieran ser de un grupo con sesgo de seleccion,
seria importante considerar la terapia quirirgica como una
alternativa para la mejoria de la hipoacusia de conduccion,
que es relevante para potenciar el desarrollo del nino con
SD.

Un alto porcentaje de los padres perciben que el trata-
miento quirlrgico mejord en algln grado los sintomas que
motivaron la intervencion de adenoamigdalectomia. Si bien
la impresion de los padres es subjetiva, seria recomendable
objetivar la sintomatologia pre- y posquirlrgica, ya que la
adenoamigdalectomia no siempre es el tratamiento defini-
tivo para los casos en que la hipertrofia de adenoamigdalas
se asocia a SAHOS?.

En resumen, estos resultados muestran una alta tasa de
realizacion de tamizaje auditivo neonatal y una alta fre-
cuencia de enfermedad ORL en nifos chilenos con SD, donde
la terapia preferentemente tiende a ser médica por sobre la
alternativa quirdrgica agresiva.

Debido a esta alta frecuencia de enfermedad ORL, reco-
mendamos: 1) realizar tamizaje auditivo al nacer, con EOA
o PEAT en todos los recién nacidos con SD antes de los
6 meses de vida; 2) evaluacion clinica subjetiva de la audi-
cion en cada control de supervision de salud pediatrica;
3) derivacion al especialista en caso de: conducto auditivo
externo estrecho que impida la visualizacion timpanica, y/o
tamizaje alterado; 4) derivacion al especialista preventi-
vamente a los 6 meses y luego anual en forma rutinaria
especialmente los primeros 5 anos de vida, ya que la indem-
nidad de la audicion permite que el nifo o nifa pueda
expresar el maximo de sus potencialidades; 5) mantener alta
sospecha de SAHOS aun cuando no existan sintomas clasi-
cos; 6) tratar intensivamente la comorbilidad respiratoria y
digestiva concomitante, que pudiera influir en la evolucion
de la morbilidad ORL; y 7) considerar terapias quirtrgicas en
forma precoz en especial en OME y SAHOS.

Es aln controvertida la recomendacion de realizar PSG a
todos los nifios con SD a los 4 afos'?, debido al alto costo
del examen y al escaso acceso, por lo que recomendamos
poner atencion no solo a la clinica clasica del SAHOS, sino a
los sintomas inespecificos, ya que no todos los nifios con SD
y SAHOS roncan ni tienen apneas evidentes o reconocibles
por los padres.

Finalmente, es deber del equipo médico mantener
una alta sospecha de enfermedad ORL, proponer tera-
pia intensiva de morbilidades asociadas, solicitar estudios
diagnosticos adecuados, derivar en forma oportuna a

especialistas, mantener estrecha comunicacion entre el
otorrinolaringdlogo y el pediatra para la toma de decisio-
nes y generar estrategias para que estas recomendaciones
puedan ser cumplidas.
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