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Alteraciones visuales y oculares en pacientes

con sindrome de Down

Nancy P. Molina M. *
Paola Paez R.**
Clemencia Cordovez W.*#*#*

RESUMEN

El sindrome de Down hace referencia al conjunto de
manifestaciones clinicas producidas por una altera-
ci6bn cromosémica numérica denominada trisomia
21, esta es la anomalia genética mas frecuente en el
mundo (1 por cada 700 a 1.000 nacidos vivos). La ma-
yoria de los casos de trisomia 21 estan causados por
el fracaso en la separaciéon adecuada de los cromo-
somas durante la meiosis. Existe una asociacion epi-
demiolodgica entre edad materna avanzada y mayor
frecuencia de nacimientos con sindrome de Down. El
fenotipo de los pacientes con sindrome de Down es
variable, siendo las principales caracteristicas fisicas
las siguientes: hipotonia, braquicefalia, pliegue epi-
cantico, fisuras inclinadas hacia arriba, puente nasal
plano, hipoplasia medio facial, piel redundante en
region cervical posterior, pliegue palmar tinico trans-
versal, hipoplasia de falange media de quinto dedo de
manos con clinodactilia, gap entre primer y segundo
dedo del pie. El fenotipo clasico incluye también de-
fectos cardiacos congénitos (50%), anomalias ocula-
res (60%), apnea obstructiva del suefio (50 al 75%),
enfermedad tiroidea (20 al 40%), hipoacusia (75%),
otitis media (50 al 70%), displasia de cadera (6%),

leucemia (1%), enfermedad de Hirshsprung (1%),
entre otros. El grado de retardo mental es variable y
las alteraciones visuales y oculares son diversas y de
gran importancia en la morbilidad de estos pacien-
tes, siendo el grupo de mayor riesgo la poblacién
pediatrica. Diferentes estudios han comprobado que
existe una alta prevalencia de defectos refractivos,
alteraciones acomodativas, ambliopia, cataratas, es-
trabismo, nistagmos e infecciones entre otras. Estas
patologias alteran de forma significativa la calidad
de vida del paciente y su familia, de tal manera que
un discernimiento mas profundo de las alteraciones
visuales y oculares asociadas al sindrome de Down
genera el establecimiento de acciones preventivas y
tratamiento precoz que puedan influir positivamente

en su desarrollo y vida futuros.

Palabras clave: sindrome de Down, trisomia 21, alte-

raciones visuales, alteraciones oculares.
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VISUAL AND OCULAR ALTERATIONS IN PATIENTS WITH DOWN

SYNDROME

ABsTRACT

Down’s syndrome refers to the set of clinical mani-
festations produced by a chromosomal numerical
alteration named trisomy 21; this one is the most fre-
quent genetic anomaly in the world (one for every
700 to 1.000 born alive). The majority of the cases
of trisomy 21 are caused by the failure in the suit-
able separation of the chromosomes during the mei-
osis. An epidemiological association exists between
mother advanced age and major frequency of births
with Down’s syndrome. The phenotype of the pa-
tients with Down'’s syndrome is variable , being the
principal physical characteristics the following: poor
muscle tone, flat back of the head, epicanthic fold,
upslanting palpebral fissures, nasal flat bridge, facial
features, redundant skin in cervical posterior region,
single transverse palmar crease, hipoplasia of average
phalanx of fifth finger of hands with clinodactilia, a
larger than normal space between the big and second
toes, the classic phenotype includes also: congenital

heart defects (50%), ocular anomalies (60%), obstruc-
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tive sleep apnea (50-75%), thyroid dysfunction (20
to 40%), deafness (75%), otitis media (50-70%), hip
dysplasia (6%), leukemia (1%), Hirshsprung’s dis-
ease (1%), among others. The degree of mental delay
is variable and the visual and ocular alterations are
diverse and of great importance in the morbidity of
these patients, being the group of major risk the pe-
diatric population. Different studies have verified a
high prevalence of refractive errors, accommodative
disorders, amblyopia, cataracts, strabismus, nistag-
mos and infections among others. These anomalies
alter in significative form the quality of life of the
patients and their family, in such a way that a bet-
ter discernment of the visual and ocular alterations
associated with Down’s syndrome gives place to the
establishment of preventive actions and early treat-
ment that could influence positively in their devel-

opment and future life.

Keywords: Down’s syndrome, trisomy 21, visual

alterations, ocular alterations.
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INTRODUCCION

El sindrome de Down hace referencia al conjunto de
manifestaciones clinicas producidas por una altera-
ci6én cromosoémica numérica denominada trisomia
21. La trisomia 21 es la anomalia genética mas fre-
cuente en el mundo, con una incidencia de 1 por
cada 700 a 1000 nacidos vivos (Hook, 1992; Ramirez
et dl., 1996; Morris et dl., 2002). En Colombia se esti-
ma que, de acuerdo con el proyecto ECLAMC (Estu-
dio colaborativo latinoamericano de malformaciones
congénitas), existe una tasa de 17,10 por 10.000 na-

cimientos (Fernandez y Zarante, 2007)

El hallazgo citogenético mas frecuente en los pacien-
tes con sindrome de Down es el de trisomia 21 uni-
versal: 47, XX+21 6 47, XY+21 (95% de los casos).
Otros hallazgos citogenéticos son: traslocacién ro-
bertsoniana (2% de los casos), donde el cromosoma
21 no esta libre sino que esta translocado con otro
cromosoma, usualmente el cromosoma 14; el mosai-
cismo (1% de los casos) es decir, la presencia de dos
lineas celulares diferentes en un mismo individuo,
ej: 47, XY+21 (25%) / 46, XY (75%); y otros rearre-
glos cromosémicos (1%) (Rimon et dl., 2007; Bittles
y Glasson, 2004; Firth et dl., 2003).

La gran mayoria de los casos de trisomia 21 estan
causados por el fracaso en la separacién adecuada
de los cromosomas durante la meiosis, esto es cono-
cido también como no disyuncién cromosémica. La
no disyuncion en la meiosis materna es responsable
del 90% de los casos, mientras que los casos de ori-
gen paterno y mitético comparten un 10% (Firth et
al., 2003), (Ramirez et dl., 2007) La hipotesis plan-
teada para este fendmeno es la de susceptibilidad
quiasmatica alterada que trae como consecuencia la
no disyuncién. Al parecer la ausencia de nimero de
recombinaciones en la region proximal del cromoso-
ma 21 estd asociada con el fenémeno de no disyun-

cion (Nicolaidis y Petersen, 1998). Existe una asocia-

cion epidemioldgica entre edad materna avanzada y
mayor frecuencia de nacimientos con sindrome de
Down. Se cree que en estas mujeres la maquinaria
meiodtica acumula los efectos de afios de exposiciéon
a factores ambientales y a dafios celulares relaciona-
dos con la edad, haciendo que sea menos eficiente y
mas propensa a errores (Sherman et dl., 2006). De
ésta manera, se han establecido riesgos de presenta-
cién de Sindrome de Down de acuerdo con la edad
materna: 1/700 a los 32 afos: 1/350 a los 35 anos,
1/150 a los 38 anos: 1/70 a los 41 anos (Morris et dl.,
2002; Firth et dl., 2003). No se ha determinado pre-
dileccion racial, social o econémica (Gusmao et dl.,
2003; Firth et d@l., 2003).

El fenotipo de los pacientes con sindrome de Down es
variable, siendo las principales caracteristicas fisicas
las siguientes: hipotonia, braquicefalia, pliegue epi-
cantico, fisuras inclinadas hacia arriba, puente nasal
plano, hipoplasia medio facial, piel redundante en
region cervical posterior, pliegue palmar tnico trans-
versal, hipoplasia de falange media de quinto dedo de
manos con clinodactilia, gap entre primer y segundo
dedo del pie. El grado de retardo mental es variable,
siendo la media de coeficiente intelectual en nifios y
adultos entre 45 y 48 que corresponde a retardo men-
tal moderado. Es poco frecuente el retardo mental
profundo (CI 20-35) y el limite superior descrito de
Cl es de 70 (AAPCG, 2001; Firth et dl., 2003). El feno-
tipo clasico de sindrome de Down incluye también:
defectos cardiacos congénitos (50%), anomalias of-
talmolégicas (60%), apnea obstructiva del suefo (50
al 75%), enfermedad tiroidea (20 al 40%), hipoacusia
(75%), otitis media (50 al 70%), displasia de cadera
(6%), leucemia (1%), enfermedad de Hirshsprung
(1%), entre otros (Firth et dl., 2003).

Las alteraciones visuales y oculares son diversas y
de gran importancia en la morbilidad de estos pa-
cientes, siendo el grupo de mayor riesgo la poblaciéon
pediatrica (Firth et dl., 2003). Diferentes estudios

han comprobado que existe una alta prevalencia de
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defectos refractivos y otras patologias tales como ca-
taratas, estrabismo, nistagmos e infecciones, entre
otras (Woodhouse, 1998; Berk, 1996; Caputo et dl.,
1989; Cregg et dl., 2001). Todas estas alteraciones de-
butan en la infancia la mayoria de las veces y pue-
den ser detectadas para evitar complicaciones a largo
plazo. Estas patologias alteran de forma significativa
la calidad de vida del paciente y su familia, de tal
manera que un discernimiento méas profundo de las
alteraciones visuales y oculares asociadas al sindro-
me de Down prepara el establecimiento de acciones
preventivas y tratamiento precoz que puedan influir

positivamente en su desarrollo y vida futuros.

Se realizé la revision documental de 32 articulos
provenientes de diferentes publicaciones indexa-
das en las bases de datos: http://www.ncbi.nlm.nih.
gov/sites/entrez, http://ovidsp.ovid.com, http://www.
who.int/hinari/es, y algunos libros actualizados so-
bre el tema. Del total de articulos, 22 fueron articulos

originales y 10 de revision del tema.

MANIFESTACIONES OCULARES DEL
sinDRoME DE Down

Las alteraciones visuales y oculares en los pacientes
con sindrome de Down son las mismas que aquejan
a la poblacién infantil en general, pero en estos pa-
cientes ocurren con mayor frecuencia y en un grado

mas marcado (Woodhouse, 1998).
ERRORES REFRACTIVOS

Woodhouse et dl. (1997), concluyeron que los de-
fectos refractivos significativos son frecuentes en
pacientes que presentan sindrome de Down, tanto
en la niflez como en la adultez. A través de su es-
tudio, Cregg et dl. (2003), determinaron que pese a
la alta prevalencia de defectos refractivos en estos
pacientes, las ametropias no siempre se presentan en
la temprana infancia. E1 38% de los pacientes de la

muestra fue emétrope a lo largo del estudio, el 24%
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presentd error refractivo significativo y sélo 6 pa-
cientes mostraron emetropizacién, mientras que el

resto mantuvo el error refractivo.

HiPERMETROPIA

La Down’s Syndrome Association (2007) estima que
un 40% de los ninos en edad preescolar que presentan
este sindrome tienen hipermetropia frecuentemente
asociada con la presencia de endotropia. Los estudios
de Shapiro & France (1985), Pérez et dl. (1994), Wood-
house et dl. (1996) y Haugen et dl. (2001) corroboran
esta estimacion, ya que en sus resultados mostraron
prevalencias de hipermetropia del 49%, 35%, 41%,
37% y 40% respectivamente. Otros autores como Do-
yle et dl. (1996), Da Cunha et 4I. (1996) y Berk et dl.
(1996), reportan prevalencias méas altas de hiperme-

tropia: 80%, 60% y 52.7% respectivamente.

Mioria

Del 8% al 50% de los pacientes con SD presentan
miopia (Rosembloom et dl, 1990; y Down’s Syndro-
me Association, 2007). Da Cunha et dl. (1996), Berk
et al. (1996), Pires & Belmiro (1996), y Woodhouse et
dl. (1997) han determinado una prevalencia aproxi-
mada del 10% al 13%, mientras que Shapiro & Fran-
ce (1985), Hestnes et dl. (1991) y Pérez et dl. (1994)
reportan prevalencias mads altas en sus poblaciones
(50%, 37%, 59% y 25%, respectivamente).

En cuanto a los valores del defecto refractivo, Tsia-
ras et dl. (1999) encontraron una miopia mayor de 5
dioptrias en el 7% de sus pacientes y menores nive-

les de miopia en un 34%.

AsTIGMATISMO

Cerca del 30% de los pacientes presentan astigma-
tismo (Down’s Syndrome Association, 2007). Pérez
et dl. (1994), Da Cunha et dl. (1996), Pires & Belmiro
(1996) y Haugen et dl. (2001) determinaron una pre-
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valencia de astigmatismo bajo (menor de 1.75) del
50 a 60%. Por otro lado, Shapiro & France (1985) y
Woodhouse et dl. (1997) reportan una prevalencia
de astigmatismo del 30% con valores entre 2.00 y
3.00 dioptrias, y Berk et dl. (1996) una prevalencia

del 13% que puede variar entre poblaciones.

En cuanto al eje del astigmatismo, Haugen et dl.
(2001) reportan la predominancia de astigmatismos
oblicuos asociados con factores mecanicos propios de

la disposicién de los parpados en estos pacientes.
AwmBLIOPIA

Da Cunha et dl. (1996) reportaron una prevalencia de
ambliopia del 26% y

Tsiaras et dl. (1999) establecieron una prevalencia de
ambliopia del 22% en estos pacientes, mientras que
en la poblacién de nifios que no presentan SD la pre-

valencia es del 2 al 2,5%.

CONDICIONES MOTORAS Y DE LA
ACOMODACION

EsTRABISMO

Se estima que de un 20% a 40% de los ninos con SD
presentan estrabismo, la mayor parte endotropia y un
porcentaje menor exotropia (Rosembloom et dl., 1990;
Da Cunha et dl., 1996; Berk et dl., 1996; Cregg et dl.,
2003; y Mhod Ali et dl., 2006). Los resultados encontra-
dos por Yurdakul et dl. (2006) apoyan esta afirmacion,
ya que determinan una prevalencia de estrabismo del
19% (18% endotropia y 1% exotropia); sin embargo,
Kim et dl. (2002) en su estudio de alteraciones oculares
en ninos asiaticos con sindrome de Down determina-

ron una prevalencia de exotropia del 42%.

Aunque se ha encontrado una alta correlacion entre
la hipermetropia y la endotropia en estos pacientes,

Creg et dl. (2003), afirman que todos los nifios con sin-

drome de Down estan en riesgo de padecer estrabismo
independientemente de su defecto de refraccién, y
Merrick et al. (2001) encontraron una alta correlacién

entre el estrabismo y el grado de aprendizaje.

TRASTORNO DE LA ACOMODACION

Estos pacientes presentan una funciéon acomodativa
pobre e imprecisa y el déficit acomodativo tiende a
incrementarse en aquellos ninos que presentan hiper-
metropia, aunque no es exclusivo en estos pacientes
(Cregg et dal., 2001). Al hacer retinoscopia dinamica se
ha encontrado que el 50% de los nifios con sindrome
de Down tiene reducida significativamente la acomo-
dacién (4 dpts o menos), y el 80% tiene una leve re-
duccién en la acomodacion si se compara con el rango

normal para la edad (Woodhouse et dl., 1993).

Haugen et dl. (2001) atribuyen al déficit de acomoda-
cion la alta frecuencia de errores refractivos encontra-
dos en estos individuos, y Stewart et dl. (2007), des-
criben una marcada asociacién entre la disminucion
de la acomodacion, la hipermetropia (de 3 dpts o ma-
yor) vy el estrabismo en estos pacientes. Los hallazgos
sugieren una mayor relacion entre disminucién de la
acomodaci6n e hipermetropia y buena acomodacion

y emetropia (presente en la primera infancia).

OTRAS ALTERACIONES

Se han descrito otras alteraciones menos comunes
como la reduccién en la sensibilidad al contraste
(Pérez et dl., 1994) y las alteraciones en la visién cro-
matica (Pérez et dl., 1994; Fez & Climent, 1994). Cabe
anotar que los resultados de la evaluacién de la sen-
sibilidad al contraste con Vistec en estos pacientes

ha sido cuestionada.

NistTacmos

Cerca de un 10% de pacientes con sindrome de Down

presentan nistagmos. (Down’s Syndrome Associa-
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tion, 2007). Sin embargo, los estudios de Da Cunha
et dl. (1996) y Tsiaras et dl. (1999) determinaron una
prevalencia del 18%.

INFECCIONES OCULARES

Las infecciones oculares son méas comunes en pa-
cientes con sindrome de Down. Segin el estudio
realizado por Rosenbloom (1990), la infeccién mas
reportada es la blefaritis, que tiene una prevalencia
entre el 2% y el 47%. Las infecciones oculares son
frecuentes en estos pacientes debido a que el con-
ducto naso-lagrimal es mas estrecho o a veces se blo-
quea, lo que impide que la lagrima se elimine y se
lleve a cabo el proceso de limpieza de los ojos. Por
lo general, cuando el nifio crece este problema des-
aparece porque crece la cara y también se amplia el
conducto. Si esto no sucede, es necesario un proce-
dimiento quirargico. También tienden a sufrir blefa-

ritis por el tipo de piel que es mas bien seca.

CATARATA

Se ha propuesto que la prevalencia de esta alteracion es
del 4 al 21%. La afectacién de la agudeza visual tiene
que ver con la ubicacién y densidad de la catarata. Se
estima que menos del 1% de los pacientes presentan
cataratas densas (Down’s Syndrome Association, 2007).
Da Cunbha et dl. (1996) en su estudio reportan una pre-
valencia de catarata del 13%, mientras que Haargaard &
Fledelius (2006) reportan que la frecuencia de catarata

temprana en ninos con Sindrome de Down es de 1.4%.

QuERATOCONO

Sharmini et dl. (2006) encontraron adelgazamiento
en el estroma corneal de estos pacientes asociado
con un aumento de la curvatura corneal y reducciéon
de su rigidez y plantearon que este hallazgo puede
ser un importante factor etiolégico del queratocono.
Asi mismo, estos autores sefialan que el prurito pue-

de ser otro factor etioldgico importante.
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Se considera esta condicién extremamente rara en la
nifiez, puede iniciar su desarrollo en la adolescen-
cia y afecta del 10 a 15% de los adultos, por esta ra-
z6n es de gran importancia que los pacientes tengan
controles regulares en la adolescencia y edad adulta

(Down’s Syndrome Association, 2007).

AsOCIACION ENTRE
ALTERACIONES OCULARES Y SISTEMICAS

Bromham et dl. (2002), sugieren la existencia de un
alto grado de correlacién entre los problemas cardia-

cos y la miopia.
MANEJO OPTOMETRICO

Es importante un diagnéstico y tratamiento temprano
del estrabismo y otras condiciones asociadas como
errores refractivos y ambliopia con el fin de mejo-
rar la calidad de vida de estos pacientes (Yurdakul
et al., 2006); asi mismo, es conveniente suministrar
la informacién apropiada a los padres o a las perso-
nas que los cuidan para que los lleven a controles
visuales con frecuencia para evitarles dificultades en
su desarrollo y el optémetra debe hacerse cargo del

cuidado visual (Jacobson, 1988).

Meades et dl. (1990) recomiendan algunas estrate-
gias para el manejo de estos pacientes, dentro de las
que se encuentran: proporcionar la correccién para
el defecto refractivo, proveer las ayudas necesarias
para baja vision, practicar cirugias de ser requeridas,
realizar tratamiento ortéptico y adaptar bifocales en
edades tempranas si la capacidad acomodativa esta
disminuida. El uso de esta adicion, segin Woodhouse
et al. (1993), ayuda a que la atencién y aprendizaje
no se afecten. Asi mismo, cuando los pacientes pre-
sentan retardo mental, el uso de las ayudas visuales
apropiadas les ayuda a tener un mejor desarrollo y
les facilita el aprendizaje de la lectura y la capacita-
cién para conseguir algiin empleo (Feuerstein et dl.,
1988).
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Aun cuando se dé tratamiento adecuado y oportuno
a las alteraciones oculares y visuales del paciente, el
optémetra debe tomar conciencia de la importancia
de participar dentro de un equipo multidisciplinario
que pueda hacer una vigilancia y control del estado
de salud, con el fin de mejorar la calidad de vida de

estos pacientes (Jonelid et dl., 2002; Hayes, 2007).
ConcLusIONES

Las alteraciones visuales y oculares son diversas y de
gran importancia en la morbilidad de los pacientes
con sindrome de Down, siendo el grupo de mayor

riesgo la poblacion pediatrica.

Las anomalias oculares y visuales mas frecuentes en
pacientes con sindrome de Down son: defectos refrac-
tivos, de los cuales la hipermetropia es el mas frecuen-
te, seguido de la miopia y el astigmatismo; trastornos
de acomodacién, ambliopia, estrabismo; nistagmos,
cataratas, obstruccién del conducto naso-lagrimal,

blefaritis, conjuntivitis, queratocono, entre otros. Es-
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tas alteraciones trastornan de forma significativa la
calidad de vida del paciente y su familia; por lo tanto,
es importante realizar un diagnéstico y tratamiento
temprano, asi como establecer acciones preventi-
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