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Resumen 

  

El síndrome de Down presenta una amplia variedad de manifestaciones clínicas, entre ellas 

diversas malformaciones congénitas. Dado que existen distintos tipos citogenéticos (trisomía 

libre, translocación y mosaicismo), se propuso determinar si el tipo específico de síndrome de 

Down se asocia con la presencia de malformaciones congénitas. El estudio fue de un nivel 

correlacional y de diseño no experimental de corte transeccional, se abarcó una muestra de 50 

pacientes con diagnóstico confirmado mediante estudio citogenético, atendidos en el Hospital 

Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. Los resultados mostraron que no 

existe una asociación significativa entre el tipo de síndrome de Down y la presencia de 

malformaciones congénitas en general (p = 0,940), ni con las cardiovasculares (p = 0,724), 

gastrointestinales (p = 0,118), oftalmológicas (p = 0,226), endocrinológicas/genitourinarias (p 

= 0,060), orofaciales (p = 0,237), neurológicas (p = 0,220) y hematológicas (p = 0,063), según 

la prueba exacta de Fisher. Sin embargo, sí se halló una asociación estadísticamente 

significativa con las malformaciones musculoesqueléticas (p = 0,014), siendo el pie plano 

congénito la alteración más frecuente. Estos hallazgos sugieren que la mayoría de las 

malformaciones congénitas en el síndrome de Down no dependen del tipo de alteración 

cromosómica. No obstante, en el caso de las malformaciones musculoesqueléticas, podría 

existir una relación con el subtipo citogenético, posiblemente debido a la hipotonía muscular 

característica de esta condición. Se destacó la necesidad de un enfoque clínico individualizado 

en la evaluación de estas alteraciones. 

 

Palabras clave: síndrome de Down, malformaciones congénitas, cariotipo y anomalías 

musculoesqueléticas. 
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Abstract 

 

Down syndrome presents a wide variety of clinical manifestations, including various 

congenital malformations. Since there are different cytogenetic types (free trisomy, 

translocation, and mosaicism), it was proposed to determine whether the specific type of Down 

syndrome is associated with the presence of congenital malformations. The study had a 

correlational level and a non-experimental cross-sectional design, including a sample of 50 

patients with a confirmed diagnosis through cytogenetic testing, attended at the Hospital 

Nacional Ramiro Prialé in Huancayo during 2022. The results showed that there is no 

significant association between the type of Down syndrome and the presence of congenital 

malformations in general (p = 0.940), nor with cardiovascular (p = 0.724), gastrointestinal (p 

= 0.118), ophthalmological (p = 0.226), endocrinological/genitourinary (p = 0.060), orofacial 

(p = 0.237), neurological (p = 0.220) and hematological (p = 0.063) malformations, according 

to the Fisher's exact test. However, a statistically significant association was found with 

musculoskeletal malformations (p = 0.014), with congenital flat feet being the most frequent 

alteration. These findings suggest that most congenital malformations in Down syndrome do 

not depend on the type of chromosomal alteration. However, in the case of musculoskeletal 

malformations, there may be a relationship with the cytogenetic subtype, possibly due to the 

characteristic muscle hypotonia of this condition. The need for an individualized clinical 

approach in the evaluation of these alterations is emphasized. 

 

Keywords: Down syndrome, congenital malformations, karyotype, musculoskeletal 

abnormalities. 
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Introducción  

 

El síndrome de Down es una alteración genética de origen cromosómico que representa 

la causa más común de discapacidad intelectual de origen genético a nivel mundial (1). Esta 

condición se caracteriza por una amplia variabilidad fenotípica, que incluye una alta 

prevalencia de malformaciones congénitas, principalmente cardíacas, gastrointestinales y del 

sistema musculoesquelético (2, 3). A pesar del conocimiento acumulado sobre las 

manifestaciones clínicas del síndrome, aún persiste la necesidad de explorar con mayor 

profundidad el papel que cumple el tipo citogenético en la expresión de estas anomalías. 

Desde el enfoque genético, el síndrome de Down se clasifica en tres subtipos 

principales: trisomía 21 libre, mosaicismo y translocación. La forma libre representa la gran 

mayoría de los casos, mientras que el mosaicismo y la translocación, aunque menos frecuentes, 

podrían presentar patrones clínicos distintos. La evidencia reciente ha comenzado a sugerir que 

el subtipo genético podría influir en la frecuencia y severidad de las malformaciones 

congénitas; sin embargo, continúa siendo limitada y, en ocasiones, contradictoria (4). 

En este contexto, la presente investigación tuvo como propósito determinar si existe 

asociación entre las malformaciones congénitas y el tipo de síndrome de Down en pacientes 

con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante 

el año 2022, mediante la aplicación de una investigación de nivel correlacional y de diseño no 

experimental con un corte transversal.  

Dicho enfoque busca aportar evidencia empírica que permita comprender mejor la 

relación entre la carga genética y las complicaciones clínicas, favoreciendo con ello una 

atención médica más diferenciada y precisa. Asimismo, se espera contribuir al cuerpo teórico 

de la genética clínica y la medicina perinatal, desde una perspectiva que promueva el análisis 

comparativo y correlacional de estos factores. 

En el Capítulo I se expone el planteamiento del problema, formulando las preguntas de 

investigación, los objetivos generales y específicos, así como la delimitación territorial, 

temporal y conceptual del estudio. También se justifica la relevancia de esta investigación tanto 

en términos teóricos como prácticos. 

Asimismo, en el Capítulo II se revisan los antecedentes de estudios internacionales y 

nacionales que han abordado la relación entre los tipos genéticos del síndrome de Down y las 

malformaciones congénitas. Además, se presenta el marco teórico que sustenta la 

investigación, incluyendo conceptos clave de la genética, citogenética, desarrollo embrionario 

y fisiopatología de las malformaciones congénitas. 
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Por su parte, en el Capítulo III se desarrolla las hipótesis de la investigación y se 

operacionalizan las variables de estudio, permitiendo establecer las bases metodológicas para 

el análisis estadístico. En este capítulo se detalla la hipótesis general y las hipótesis específicas 

que orientan la investigación. 

De igual manera, el Capítulo IV describe detalladamente la metodología empleada. Se 

trata de una investigación no experimental, de tipo básico, con enfoque cuantitativo, de nivel 

correlacional y diseño transversal. Se explica el proceso de selección de la población y muestra, 

así como las técnicas e instrumentos de recolección de datos. Los instrumentos utilizados 

fueron validados previamente y adaptados a las características del estudio. 

Posteriormente, en el Capítulo V se presentan los resultados obtenidos, desglosados en 

estadísticas descriptivas e inferenciales, que permiten dar respuesta a los objetivos planteados. 

También se considera la discusión y se interpretan los hallazgos a la luz de la literatura 

científica existente, evaluando sus implicancias clínicas y teóricas. 

Por último, se presentan las conclusiones y recomendaciones derivadas de los 

resultados.  

Entre las principales limitaciones del estudio se encuentra la dificultad para acceder a 

una muestra representativa de los subtipos menos prevalentes, como el mosaicismo y la 

translocación, lo que sugiere la necesidad de efectuar futuras investigaciones con diseños 

multicéntricos o longitudinales que permitan profundizar en estas diferencias
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CAPÍTULO I  

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA 

1.1 Delimitación del problema 

1.1.1 Delimitación territorial  

El estudio se realizó en la ciudad de Huancayo, específicamente en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé, ubicado en Independencia 266, Huancayo, región Junín. 

1.1.2 Delimitación temporal  

El 28 de septiembre de 2023, se presentó toda la documentación ante el comité de ética 

con el propósito de obtener la autorización para el uso de datos correspondientes al año 2022. 

Una vez aprobada la solicitud, el 23 de enero de 2024 se inscribió el plan bajo el título de 

"Trastornos" en la Universidad Continental. El 5 de agosto de 2024 se realizó un cambio en el 

título del estudio, adoptando "Malformaciones" en lugar de la denominación previa. 

Posteriormente, el 26 de mayo de 2024 se autorizó la recolección de datos en EsSalud, 

estableciendo el período de recopilación entre el 13 de mayo y el 12 de agosto del mismo año. 

Finalmente, el 19 de febrero de 2025 se gestionó la modificación del documento de EsSalud 

debido al cambio de título efectuado en agosto de 2024, por lo que la carta de autorización tuvo 

que ser actualizada con la nueva denominación. En tal sentido, esta investigación empezó en 

el año 2022 y finalizó en el mes de mayo del 2025. 

1.1.3 Delimitación conceptual  

El estudio se centró en conceptos relacionados con las malformaciones congénitas y el 

síndrome de Down, abordando aspectos clave para el análisis de los datos obtenidos. 

1.2 Formulación del problema 

El síndrome de Down es una alteración genética causada por la presencia total o parcial 

de material adicional en el cromosoma 21 (5). Esta aneuploidía genera una serie de 

manifestaciones fenotípicas y cognitivas características, entre las que destaca la discapacidad 

intelectual, así como múltiples complicaciones médicas que afectan diversos sistemas del 

organismo, incluidas malformaciones congénitas (6).  

A nivel mundial, constituye la anomalía cromosómica más frecuente, con una 

incidencia estimada por la Organización Mundial de la Salud (OMS) de entre 1 de cada 1000 

y 1 de cada 1100 nacimientos vivos (1). Esta prevalencia tiende a mantenerse relativamente 

constante, aunque factores como la edad materna avanzada y el acceso a pruebas prenatales 

pueden incidir en su detección y reporte (7).
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En América Latina, la incidencia del síndrome de Down supera la media global, 

alcanzando hasta 1 de cada 700 nacimientos en algunos países (8). En el caso de Perú, se estima 

que nacen tres niños con síndrome de Down diariamente, lo cual representa más de mil casos 

por año (9). De estos, alrededor del 50 % presenta malformaciones congénitas asociadas, lo 

que resalta la necesidad de fortalecer los servicios de salud especializados y garantizar un 

seguimiento clínico oportuno desde el nacimiento (9). 

Desde el punto de vista genético, el síndrome de Down se clasifica en tres formas 

principales: trisomía 21 libre, mosaicismo y translocación. La trisomía 21 libre representa 

aproximadamente el 95 % de los casos y se caracteriza por la presencia de un cromosoma 21 

adicional en todas las células del organismo. El mosaicismo, que se presenta en alrededor del 

1-2 % de los casos, implica la coexistencia de células con dotación cromosómica normal y 

otras con trisomía, lo que conlleva una expresión clínica más variable. Por su parte, la 

translocación, que corresponde al 3-4 % restante, ocurre cuando un fragmento del cromosoma 

21 se une a otro cromosoma, habitualmente el 14 o el 21 (4).  

Debido a esta diversidad citogenética, resultó pertinente incluir los tres subtipos en el 

presente estudio, con el fin de explorar si existen diferencias significativas en la prevalencia y 

tipo de malformaciones congénitas asociadas (4). Esta aproximación respondió a la necesidad 

de profundizar en el conocimiento clínico del síndrome de Down, considerando que gran parte 

de la literatura ha centrado su análisis en la forma más frecuente (trisomía 21 libre), dejando 

en segundo plano a los subtipos menos prevalentes. Comprender si las características clínicas 

difieren según el tipo citogenético podría contribuir a un abordaje más individualizado y eficaz 

en el diagnóstico, tratamiento y seguimiento de los pacientes, optimizando así la atención 

médica desde una perspectiva integral y basada en la evidencia (10). 

Por otro lado, si bien la literatura ha documentado ampliamente la asociación entre el 

síndrome de Down y las cardiopatías congénitas, dada su alta prevalencia y el impacto en la 

supervivencia (3), otras anomalías estructurales como las gastrointestinales, esqueléticas, 

oftalmológicas y genitourinarias también constituyen causas relevantes de morbilidad y afectan 

de manera sustancial la calidad de vida de estos pacientes (11). Por ello, se considera 

indispensable ampliar el análisis hacia estas condiciones dentro del enfoque de atención médica 

integral. 

En este contexto, el presente estudio tuvo como objetivo determinar si existe una 

asociación entre las malformaciones congénitas y los distintos tipos de síndrome de Down en 

pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el año 2022. A partir de esta aproximación, se busca identificar si el perfil 
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de malformaciones en esta población concuerda con los hallazgos de estudios nacionales e 

internacionales, o si, por el contrario, presenta particularidades que demandan ajustes en el 

abordaje clínico y terapéutico. 

Este enfoque contribuye a enriquecer el conocimiento teórico sobre el síndrome de 

Down y sus correlaciones clínicas, en consonancia con el Objetivo de Desarrollo Sostenible 

(ODS) N.° 3, que promueve el acceso universal a una vida saludable y al bienestar. Al generar 

evidencia específica sobre las malformaciones congénitas en este grupo, la presente 

investigación puede optimizar la atención neonatal y sentar las bases para intervenciones 

tempranas más efectivas y personalizadas. 

1.3 Formulación del problema 

1.3.1 Problema general 

¿Existe asociación entre las malformaciones congénitas y el tipo de síndrome de Down 

en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el año 2022? 

1.3.2 Problemas específicos 

- ¿Existe asociación entre las malformaciones cardiovasculares y el tipo de síndrome 

de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 2022? 

-  ¿Existe asociación entre las malformaciones gastrointestinales y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022?  

- ¿Existe asociación entre las malformaciones musculoesqueléticas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022? 

- ¿Existe asociación entre las malformaciones oftalmológicas y el tipo de síndrome 

de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 2022? 

- ¿Existe asociación entre las malformaciones endocrinológicas/genitourinarias y el 

tipo de síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital 

Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022? 

- ¿Existe asociación entre las malformaciones orofaciales y el tipo de síndrome de 

Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 2022? 
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- ¿Existe asociación entre las malformaciones neurológicas y el tipo de síndrome de 

Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 2022? 

- ¿Existe asociación entre las alteraciones hematológicas y el tipo de síndrome de 

Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 2022? 

1.4 Objetivos de la investigación 

1.4.1 Objetivo general 

Determinar si existe asociación entre las malformaciones congénitas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

1.4.2 Objetivos específicos 

- Establecer si existe asociación entre las malformaciones cardiovasculares y el tipo 

de síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

- Establecer si existe asociación entre las malformaciones gastrointestinales y el tipo 

de síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

- Establecer si existe asociación entre las malformaciones musculoesqueléticas y el 

tipo de síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital 

Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

- Establecer si existe asociación entre las malformaciones oftalmológicas y el tipo 

de síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

- Establecer si existe asociación entre las malformaciones 

endocrinológicas/genitourinarias y el tipo de síndrome de Down en pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 

2022. 

- Establecer si existe asociación entre las malformaciones orofaciales y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 
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- Establecer si existe asociación entre las malformaciones neurológicas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

- Establecer si existe asociación entre las alteraciones hematológicas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

1.5 Justificación del estudio 

1.5.1 Justificación teórica 

El síndrome de Down es una alteración cromosómica que, además de sus características 

cognitivas y fenotípicas, se asocia con un aumento en la frecuencia de diversas malformaciones 

congénitas. Sin embargo, a pesar de la amplia documentación sobre las malformaciones más 

comunes, como las cardiovasculares, otros tipos de malformaciones como las 

gastrointestinales, esqueléticas y orofaciales han sido menos estudiadas. La diferencia en la 

prevalencia y el tipo de malformaciones puede estar influenciada por el subtipo de síndrome 

de Down, ya sea trisomía 21, mosaicismo o translocación (11). 

El mosaicismo, caracterizado por la presencia de células con diferentes configuraciones 

cromosómicas, podría alterar la expresión clínica del síndrome de Down y, por ende, el patrón 

de malformaciones que se presentan (11). A pesar de que este fenómeno ha sido documentado 

en diversos estudios, la información disponible sigue siendo limitada en cuanto a la relación 

específica entre el tipo de síndrome de Down y las malformaciones asociadas, especialmente 

en contextos como el peruano. En este sentido, la presente investigación busca llenar ese vacío 

teórico y proporcionar una comprensión más profunda de cómo las variaciones genéticas entre 

los subtipos de síndrome de Down pueden influir en el desarrollo de malformaciones 

congénitas. 

Por lo tanto, este estudio tiene el potencial de enriquecer la teoría sobre las 

características clínicas del síndrome de Down, específicamente en lo que respecta a la 

diversidad de malformaciones asociadas. Conocer esta relación permitirá un mayor 

entendimiento de las bases biológicas y genéticas que subyacen a la presencia de 

malformaciones en estos pacientes. 

1.5.2 Justificación práctica 

Desde una perspectiva práctica, los resultados de esta investigación son fundamentales 

para mejorar el diagnóstico y la atención clínica de los pacientes con síndrome de Down. En 

contextos como el de Perú, donde nacen más de mil niños con esta condición cada año, y en el 
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que aproximadamente el 50 % presenta malformaciones congénitas (9), es crucial disponer de 

información precisa sobre cómo se distribuyen estas malformaciones según el tipo de síndrome 

de Down. 

Si se confirma que existen diferencias en el perfil de malformaciones según el tipo de 

síndrome de Down, este estudio facilitará la creación de protocolos clínicos más adaptados a 

las necesidades específicas de cada paciente, lo cual contribuiría a mejorar el manejo temprano 

y el seguimiento, optimizando los tratamientos médicos y quirúrgicos en función de las 

malformaciones presentes. Además, al identificar los subgrupos de pacientes que presentan un 

mayor riesgo de malformaciones específicas, los profesionales de salud podrán intervenir de 

manera más oportuna, lo que mejoraría la calidad y esperanza de vida de los pacientes con 

síndrome de Down. 

Asimismo, los hallazgos de esta investigación servirán para formar y actualizar los 

programas de formación médica y de salud pública en el país, contribuyendo a la capacitación 

de los profesionales en el manejo adecuado de las malformaciones asociadas al síndrome de 

Down, en particular en el contexto del sistema de salud peruano.  
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CAPÍTULO II 

MARCO TEÓRICO 

 

2.1 Antecedentes del problema 

2.1.1 Internacionales 

En Estados Unidos, Ravel et al. (12) desarrollaron una investigación con el objetivo de 

establecer las anomalías gastrointestinales presentes en niños con síndrome de Down. Se 

realizó una revisión de 504 casos recopilados desde el año 2018, a fin de identificar las 

alteraciones más comunes en esta población. De acuerdo con los resultados, un 3,9 % de los 

pacientes presentaron atresia o estenosis duodenal, incluyendo también casos de páncreas 

anular y membrana duodenal. Asimismo, se reportó una prevalencia del 12 % de arteria 

subclavia derecha aberrante en niños con síndrome de Down que también presentaban 

anomalías cardíacas. Otras alteraciones identificadas incluyeron enfermedad de Hirschsprung 

(2,76 %), malformaciones anorrectales (1,16 %) y malformaciones vasculares congénitas del 

hígado, hendidura orofacial y úvula bífida (4,63 %), así como hendidura orofacial submucosa, 

atresia esofágica (0,5-0,9 %) y estenosis pilórica (0,3 %). Los investigadores concluyeron que 

muchas de estas malformaciones son diagnosticadas tardíamente, presentándose síntomas 

como vómitos crónicos tras la introducción de alimentos sólidos o estreñimiento persistente 

pese a intervenciones adecuadas. Además, señalaron que estos signos suelen ser subestimados 

o ignorados tanto por las familias como por los educadores. 

Por su parte, Foley y Killeen (13) llevaron a cabo un estudio observacional con el 

objetivo de describir las anomalías musculoesqueléticas más frecuentes en niños con síndrome 

de Down, en Estados Unidos. Se evaluó clínicamente a 503 niños con edades entre 0 y 21 años, 

que asistieron a una clínica especializada durante un periodo de 18 meses. Los resultados 

mostraron que el pie plano (pes planus) fue la alteración más común, presente en el 91 % de 

los casos. También se identificaron otros problemas relevantes, como artritis inflamatoria         

(7 %) y escoliosis (4,8 %). Además, se observó un retraso significativo en la adquisición de la 

marcha, con una mediana de inicio a los 28 meses. Estas alteraciones se relacionaron con la 

hipotonía muscular y la laxitud ligamentosa características del síndrome, las cuales aumentan 

el riesgo de complicaciones musculoesqueléticas, muchas veces asintomáticas o 

subdiagnosticadas. Los autores concluyeron que una evaluación musculoesquelética anual, 

junto con el uso temprano de órtesis y calzado adecuado, podría facilitar una intervención 

multidisciplinaria oportuna y mejorar significativamente la calidad de vida de los pacientes. 
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De igual forma, Seither et al. (14), en la India, desarrollaron una investigación con el 

fin determinar la frecuencia del diagnóstico prenatal en recién nacidos con síndrome de Down 

y la necesidad de cuidados intensivos en esta población. Se empleó un diseño longitudinal 

retrospectivo en una muestra de 129 neonatos. Los resultados indicaron que el 65 % de los 

recién nacidos con síndrome de Down requirió ingreso a cuidados intensivos. Las principales 

causas estuvieron asociadas a la presencia de anomalías estructurales que demandaban 

corrección quirúrgica durante el periodo neonatal, así como a ciertos tipos de cardiopatías 

congénitas que, aunque no requerían intervención quirúrgica inmediata, sí implicaban atención 

especializada. Los investigadores concluyeron que un aumento en las tasas de diagnóstico 

prenatal podría facilitar un asesoramiento más adecuado y una mejor planificación del parto, 

mientras que la implementación de intervenciones terapéuticas específicas permitiría mejorar 

los desenlaces clínicos en esta población. 

Asimismo, en Rusia, Möhlhenrich et al. (15) desarrollaron una investigación con el 

objetivo de describir las anomalías dentoesqueléticas presentes en pacientes con síndrome de 

Down y evaluar las implicaciones clínicas para el tratamiento ortodóncico. Para ello, se 

analizaron los datos de 20 pacientes (14 varones y 6 mujeres, con una edad media de 11,69 

años) tratados entre los años 2011 y 2022 en la Universidad de Witten/Herdecke. Los resultados 

mostraron una alta prevalencia de hipodoncia (85 %), mordida cruzada anterior (75 %) y 

mordida cruzada lateral unilateral (35 %), así como una predominancia de relaciones 

esqueléticas clase III y configuración braquifacial. Así, se identificaron discrepancias 

transversales entre el maxilar y la mandíbula, además de hipoplasia dental generalizada en el 

35 % de los casos. Solo el 25 % de los pacientes pudo ser tratado con aparatos fijos debido a 

la baja cooperación y en todos ellos se evidenciaron distintos grados de reabsorción radicular. 

Asimismo, el 45 % de los tratamientos fue interrumpido prematuramente por falta de 

adherencia. Los investigadores concluyeron que, si bien existe una clara necesidad de 

tratamiento ortodóncico en pacientes con síndrome de Down, el éxito terapéutico se ve limitado 

por la escasa cooperación y los riesgos asociados, lo que exige estrategias clínicas más simples 

y realistas. 

2.1.2 Nacionales 

En el ámbito nacional, Alvarez (16) investigó sobre la leucemia linfática aguda en niños 

con síndrome de Down en un hospital de Lima, con el fin de describir la sobrevida libre de 

enfermedad (SLE) y la sobrevida global (SG) en esta población. Se empleó un diseño de 

cohorte retrospectiva, basado en los registros de la Unidad de Hematología Pediátrica del 

Hospital Nacional Edgardo Rebagliati Martins. La muestra incluyó a 57 niños con diagnóstico 
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de síndrome de Down y leucemia linfoblástica aguda (LLA) tratados con el protocolo estándar 

Berlin-Frankfurt-Münster (BFM) entre 1999 y 2016. Los resultados mostraron una SLE a cinco 

años del 36,7 % y una SG del 44,9 %. Se observó que el 61,4 % de los pacientes fue clasificado 

con riesgo alto y el 28,1 % con riesgo muy alto. Todos los pacientes alcanzaron remisión 

completa posterior a la fase de inducción, aunque la tasa de recaída fue de 12,2 por cada 1000 

personas/mes de seguimiento. No se hallaron diferencias estadísticamente significativas por 

sexo ni asociación con otras variables clínicas. El autor concluyó que los resultados de SLE y 

SG fueron inferiores a los reportados en otros contextos internacionales, lo que resaltó la 

importancia de desarrollar nuevas investigaciones que identifiquen factores asociados a dichos 

desenlaces clínicos en esta población específica. 

Por su parte, Moya et al. (17) desarrollaron una investigación para determinar las 

características clínicas y fenotípicas de niños y neonatos peruanos con aneuploidías 

autosómicas y de cromosomas sexuales. El método empleado fue un estudio retrospectivo con 

510 pacientes pediátricos, a quienes se les practicó un análisis citogenético mediante bandeo 

GTG (Giemsa). Los resultados mostraron que el 16,47 % de los niños tenían aneuploidías, con 

un 86,90 % de casos autosómicos, siendo el síndrome de Down el más común (67,85 %), 

seguido por el síndrome de Edwards y el síndrome de Patau. Las características fenotípicas 

más frecuentes en los pacientes con síndrome de Down fueron las facies típicas (45,61 %) y la 

macroglosia (19,29 %). Además, se encontró que la edad del neonato, la edad del padre, la 

estatura y la edad gestacional se correlacionaron significativamente con la presencia de 

aneuploidías. Los investigadores concluyeron que el síndrome de Down y el síndrome de 

Turner fueron las aneuploidías más frecuentes, destacando la importancia de características 

clínicas y demográficas como factores de riesgo en esta población. 

De igual forma, Lozano (18) realizó una investigación con la finalidad de determinar 

las alteraciones hematológicas en neonatos con diagnóstico de síndrome de Down 

hospitalizados en el servicio de Neonatología del Hospital Regional Docente de Cajamarca. Se 

trató de un estudio observacional, descriptivo y longitudinal retrospectivo, que incluyó a 24 

pacientes neonatos con diagnóstico de síndrome de Down hospitalizados entre septiembre de 

2016 y diciembre de 2018. Se recolectaron datos de hemograma completo y lámina periférica, 

los cuales fueron procesados utilizando el programa estadístico Excel 2016. Los resultados 

mostraron que el 60 % de las madres de los pacientes eran mayores de 35 años, con una media 

de 34,7 años. Ningún neonato presentó anemia, pero el 42 % mostró policitemia; el 8 %, 

leucocitosis, y el 73 %, trombocitopenia, siendo esta la principal alteración. También se 

observó neutropenia en el 33 %, neutrofilia en el 43 % y linfocitosis en el 13 %. En el análisis 
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de los constantes corpusculares, el 73 % presentó macrocitosis y el 82 %, hipercromía. Además, 

el 30 % de los pacientes con lámina periférica mostraron blastos y en dos casos se corroboró 

la presencia de síndrome mieloproliferativo transitorio. El investigador concluyó que las 

alteraciones más frecuentes fueron trombocitopenia, policitemia, macrocitosis, hipercromía, 

leucocitosis, neutropenia y neutrofilia, destacando la importancia de la vigilancia hematológica 

en estos pacientes. 

Asimismo, Sánchez y Díaz (19) realizaron un estudio sobre el síndrome 

mieloproliferativo transitorio en un neonato con Síndrome Down en el Hospital Regional 

Lambayeque. La investigación fue de tipo descriptivo y se centró en un único caso clínico. Los 

investigadores efectuaron un análisis clínico y laboratorial del recién nacido, incluyendo 

pruebas de hemograma y la observación de blastos en la sangre periférica. Los resultados 

evidenciaron que el cuadro clínico-laboratorial coincidió con un síndrome mieloide 

proliferativo transitorio, el cual tiene condiciones que pueden estar relacionadas con muerte 

prematura. Sin embargo, la evolución clínica fue adecuada, ya que no se observó daño hepático 

ni signos que comprometieran la vida. Los autores dedujeron que el caso presentaba hallazgos 

compatibles con un síndrome mieloproliferativo transitorio en un neonato con síndrome de 

Down. 

Además, Gamarra y Dueñas M (20) investigaron sobre las malformaciones congénitas 

asociadas al síndrome de Down en recién nacidos del Hospital Edgardo Rebagliati Martins, 

mediante un enfoque retrospectivo y transversal. Con este fin, se efectuó un registro 

retrospectivo de defectos congénitos en aquellos nacidos entre los años 2018 y 2022. Los 

resultados revelaron que el 61,7 % de los neonatos presentaban cardiopatías congénitas, 

seguidas de malformaciones gastrointestinales (10 %), craneofaciales (5 %), genitourinarias 

(3.9 %), osteomusculares (1,7 %) y del sistema nervioso central (1,7 %). Los investigadores 

concluyeron que la prevalencia de neonatos con síndrome de Down en dicho hospital fue de 

52,4 por cada 10 000 nacimientos, destacando la cardiopatía congénita como la malformación 

más frecuente asociada a este síndrome. 

2.2 Bases teóricas 

Malformaciones congénitas 

Las malformaciones congénitas son alteraciones estructurales o funcionales que se 

desarrollan durante la gestación y se evidencian al nacimiento, representando una de las 

principales causas de morbilidad y mortalidad infantil a nivel global (21). Estas anomalías 

pueden afectar diferentes órganos y sistemas, y su etiología es compleja, abarcando factores 
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genéticos, ambientales y multifactoriales. Aunque en algunos casos es posible identificar 

causas específicas, en una gran proporción de nacimientos afectados no se logra determinar el 

origen (22). 

En relación con el síndrome de Down, se ha documentado una alta prevalencia de 

malformaciones congénitas, muchas de las cuales afectan sistemas vitales y condicionan 

significativamente el pronóstico de vida (7). La identificación temprana de estas alteraciones 

permite planificar intervenciones clínicas apropiadas y mejorar la calidad de vida de los 

pacientes. 

Malformaciones cardiovasculares 

Las cardiopatías congénitas son, con diferencia, las malformaciones más comunes en 

personas con síndrome de Down. Se estima que entre el 40 % y el 60 % de los neonatos con 

esta condición presentan alguna alteración estructural del corazón, siendo el canal 

auriculoventricular completo el más representativo (2,3). Otras cardiopatías frecuentes 

incluyen las comunicaciones interventricular e interauricular, así como la tetralogía de Fallot. 

Estas afecciones, al comprometer la hemodinámica desde etapas tempranas, requieren 

diagnóstico precoz y, en muchos casos, corrección quirúrgica (23). 

Malformaciones gastrointestinales 

Las alteraciones del sistema digestivo son también comunes en el síndrome de Down, 

con una prevalencia estimada entre el 4 % y el 10 % (24). Entre las principales malformaciones 

gastrointestinales se encuentran la atresia duodenal, el ano imperforado, la estenosis pilórica y 

la enfermedad de Hirschsprung. Estas condiciones suelen manifestarse clínicamente en los 

primeros días de vida y, en muchos casos, requieren tratamiento quirúrgico inmediato. Se ha 

reportado que la atresia duodenal es hasta 30 veces más común en esta población en 

comparación con la población general (24). 

Malformaciones musculoesqueléticas 

Las alteraciones musculoesqueléticas también son frecuentes en individuos con 

síndrome de Down, incluyendo hipotonía, laxitud ligamentaria, displasia de cadera, 

clinodactilia y pies planos (25). Aunque muchas de estas condiciones no amenazan la vida, sí 

interfieren con el desarrollo motor, la postura y la funcionalidad general del paciente, por lo 

que requieren seguimiento especializado y abordaje terapéutico integral, como fisioterapia, 

desde etapas tempranas (11). 

Malformaciones oftalmológicas 

En cuanto a las alteraciones oftalmológicas, se ha documentado una alta prevalencia de 

cataratas congénitas, estrabismo, nistagmo, errores refractivos y otras anomalías retinianas en 
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personas con síndrome de Down (26). Estas afecciones impactan el desarrollo sensorial y 

cognitivo, por lo que se recomienda realizar exámenes oftalmológicos desde los primeros 

meses de vida. Aproximadamente, el 50 % de estos pacientes presenta algún tipo de alteración 

visual (11). 

Malformaciones endocrinológicas y genitourinarias 

El hipotiroidismo congénito es una de las principales alteraciones endocrinas en 

personas con síndrome de Down, con una prevalencia hasta 28 veces mayor que en la población 

general (27). Este trastorno puede tener un impacto negativo sobre el crecimiento y el 

desarrollo neurocognitivo si no se detecta y trata de forma oportuna. Por otro lado, dentro de 

las malformaciones genitourinarias se reportan con frecuencia hipospadias, criptorquidia, 

duplicaciones renales y reflujo vesicoureteral (27), anomalías que pueden comprometer la 

función renal y reproductiva, siendo necesario realizar ecografías y estudios complementarios 

para su diagnóstico. 

Malformaciones orofaciales 

Las características orofaciales del síndrome de Down incluyen una serie de 

malformaciones como macroglosia, paladar ojival, micrognatia y, en algunos casos, fisura 

palatina (28). Estas alteraciones pueden interferir en funciones básicas como la succión, el 

habla, la masticación y la respiración, además de predisponer a infecciones respiratorias 

frecuentes. La intervención interdisciplinaria, que incluya otorrinolaringología, odontología 

pediátrica y terapia del lenguaje, es fundamental para mitigar sus efectos sobre el desarrollo 

integral del niño (28). 

Malformaciones neurológicas  

En los pacientes con síndrome de Down se ha identificado diversas anomalías 

estructurales en el sistema nervioso central que contribuyen significativamente a sus 

características cognitivas y conductuales. Una de las más estudiadas es la hipoplasia 

cerebelosa, particularmente en el vermis, la cual se asocia con dificultades en la coordinación 

motora, el equilibrio y el desarrollo del lenguaje (29). Asimismo, se ha documentado 

alteraciones en el desarrollo cortical, como un aumento atípico del grosor en regiones 

específicas (por ejemplo, el giro postcentral y la corteza orbitofrontal lateral), lo que sugiere 

un patrón de maduración cerebral irregular vinculado a los déficits intelectuales propios del 

síndrome (30). Aunque no se ha descrito con frecuencia la agenesia del cuerpo calloso en esta 

población, sí se ha observado una reducción generalizada del volumen cerebral y posibles 

afectaciones en la conectividad interhemisférica, lo cual puede repercutir en funciones 

ejecutivas y en el procesamiento de la información (31). Estas evidencias muestran cómo la 
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trisomía 21 incide desde etapas tempranas en la arquitectura cerebral, afectando funciones 

clave para la adaptación cognitiva y conductual. 

Alteraciones hematológicas 

Las alteraciones hematológicas en individuos con síndrome de Down incluyen un 

mayor riesgo de leucemias, particularmente leucemia mieloide aguda (LMA) y leucemia 

linfoblástica aguda (LLA), que son más frecuentes que en la población general (32). Estas 

condiciones se asocian con la trisomía 21, que altera la regulación genética y epigenética, 

favoreciendo la proliferación descontrolada de células sanguíneas (33). Además, los individuos 

con síndrome de Down presentan un sistema inmune deficiente, con disfunciones en las células 

T y B, y en la producción de anticuerpos, lo que aumenta su susceptibilidad a infecciones (34). 

A pesar de que el enfoque principal se centra en las malformaciones neurológicas, las 

alteraciones hematológicas son relevantes, ya que afectan significativamente la salud general 

de los pacientes y deben ser consideradas en el estudio integral del síndrome de Down. 

Definición de síndrome de Down 

El síndrome de Down es una condición genética debida a la presencia de un cromosoma 

adicional en el par 21, originando la trisomía del cromosoma 21. Esta alteración condiciona la 

presencia de una serie de características clínicas anatómicas y morfológicas que demandan 

atención integral, inmediata y seguimiento de por vida (5). 

Aunque no se conocen con precisión las causas exactas del exceso cromosómico, se ha 

observado una relación estadística con una edad materna superior a los 35 años (7). Las 

personas con síndrome de Down tienen una probabilidad ligeramente mayor que la población 

general de desarrollar ciertas patologías, especialmente relacionadas con el corazón, el sistema 

digestivo y el sistema endocrino, debido al exceso de proteínas sintetizadas por el cromosoma 

adicional (7). Los avances actuales en la comprensión del genoma humano están revelando 

algunos de los procesos bioquímicos subyacentes al retraso mental asociado al síndrome, pero 

actualmente no existe ningún tratamiento farmacológico que haya demostrado mejorar las 

capacidades intelectuales de estas personas. Sin embargo, las terapias de estimulación temprana 

y el cambio en mentalidad de la sociedad actual están teniendo un impacto positivo en sus 

perspectivas de vida (7).  

A nivel bioquímico, el síndrome se caracteriza por el aumento de diferentes enzimas, 

siendo una de las más importantes la superóxido dismutasa (codificada por el gen SOD1), que 

regula la transformación del anión superóxido en peróxido de hidrógeno. En condiciones 

normales, esto contribuye al sistema de defensa antioxidante del cuerpo, pero su exceso puede 

llevar a la acumulación de H₂O₂, lo cual puede causar daño en lípidos, proteínas y ADN (1). 



 

 

26 

 

Otros genes implicados en los trastornos asociados al síndrome de Down incluyen COL6A1, 

ETS2, CAF1A, CBS, DYRK1A, CRYA1, GART e IFNAR, cada uno con su propia relación 

con defectos cardíacos, alteraciones musculoesqueléticas, interferencia en la síntesis de ADN, 

alteraciones metabólicas, discapacidad intelectual, cataratas y alteraciones en el sistema 

inmunitario (1). 

Epidemiología 

La incidencia de malformaciones congénitas en recién nacidos es aproximadamente del 

3-4 %, mientras que la del síndrome de Down se estima en alrededor de 1 por cada 800 

nacimientos (6). Es importante destacar que, aproximadamente, el 5 % de los abortos 

espontáneos se atribuyen a esta condición genética y se calcula que cerca del 80 % de los 

embarazos diagnosticados con síndrome de Down son interrumpidos antes de llegar a término, 

particularmente en contextos donde se realiza diagnóstico prenatal (35). 

En el Perú, actualmente no existen estudios epidemiológicos suficientes que permitan 

determinar con precisión la frecuencia del síndrome de Down. Debido a las manifestaciones 

clínicas y las patologías asociadas que suelen presentarse, es necesario establecer estrategias 

de manejo integral y multidisciplinario (5). Además de la discapacidad intelectual, el síndrome 

de Down se acompaña frecuentemente de otras anomalías congénitas que requieren atención 

inmediata, seguimiento y cuidado integral. Asimismo, debe considerarse el impacto emocional 

y social que esta condición genera en el núcleo familiar y en la sociedad en general (7). 

El síndrome de Down es una alteración genética causada por la existencia de material 

genético extra en el cromosoma 21, lo que se traduce en discapacidad intelectual. La incidencia 

estimada del síndrome de Down a nivel mundial se sitúa entre 1 de cada 1000 y 1 de cada 1100 

recién nacidos vivos (21). 

Fisiopatología 

La trisomía del cromosoma 21 es la anomalía genética responsable de las características 

clínicas, anatómicas y morfológicas típicas del síndrome de Down (36). Además, la trisomía 

completa del cromosoma 21 se produce cuando hay un cromosoma extra en todas las células 

del organismo, también puede haber variantes estructurales en las que el número total de 

cromosomas es normal, pero la dosis genética es equivalente a una trisomía 21. Estas variantes 

pueden ser totales, como las translocaciones robertsonianas o isocromosomas 21q, o parciales, 

con duplicaciones o inserciones cromosómicas en la región crítica para el síndrome de Down 

(21q22) (36). 

Aproximadamente, un 4 % se debe a una translocación robertsoniana entre el 

cromosoma 21 y otro cromosoma acrocéntrico que normalmente es el 14 o el 22. 
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Ocasionalmente puede encontrarse una translocación entre dos cromosomas 21. Por último, un 

1 % de los pacientes presentan un mosaico, con cariotipo normal y trisomía 21. No existen 

diferencias fenotípicas entre los diferentes tipos de SD. La realización del cariotipo es obligada 

para realizar un adecuado asesoramiento genético dado que el riesgo de recurrencia depende 

del cariotipo del paciente (37). 

El síndrome de Down se produce cuando hay un cromosoma extra en el par 21 original 

(tres cromosomas en total, trisomía del par 21) en las células del organismo. La nomenclatura 

científica para esta condición es 47, XX, +21 en las mujeres o 47, XY, +21 en los hombres. La 

mayoría de las personas con este síndrome (95 %) tienen una trisomía libre o regular, ocurre 

debido a un error durante la primera división meiótica en la formación de los gametos (óvulos 

o espermatozoides). Se debe a una disyunción incompleta del material genético de uno de los 

progenitores, donde ambos cromosomas del par no se separan correctamente (7). 

El único factor que presenta una asociación estadística significativa con el síndrome de 

Down es la edad materna, lo que respalda las teorías que enfatizan el deterioro del material 

genético con el paso del tiempo. Aproximadamente, el 15 % de los casos de trisomía 21 son 

transmitidos por el espermatozoide y el 85% restante por el óvulo (38). 

Factores de riesgo 

Cuando no hay antecedentes familiares que indiquen riesgo, el único factor asociado al 

desarrollo del síndrome de Down regular es la edad materna. Se ha observado que, a medida 

que la edad materna aumenta, también lo hace la incidencia de esta condición. Es importante 

destacar que una mujer en cualquier etapa de su vida reproductiva puede tener un hijo con 

síndrome de Down, ya sea debido a una trisomía 21 regular u otras alteraciones cromosómicas 

descritas. También es posible que ocurran alteraciones en la meiosis paterna (36). 

Tipos de síndrome de Down 

Trisomía del cromosoma 21 libre (CIE10-Q90.0). La causa principal es una falla en 

la separación de los cromosomas durante la meiosis, siendo en un 80 % de los casos en la 

meiosis materna (68 % en la primera etapa y 12 % en la segunda etapa) y en un 20 % de los 

casos en la meiosis paterna (13 % en la primera etapa y 7 % en la segunda etapa). La trisomía 

21 regular está directamente relacionada con la edad materna. Se ha estimado que existe un 

riesgo de recurrencia basado en la edad materna al momento del nacimiento del hijo con 

síndrome de Down, así como en la posibilidad de mosaicismo gonadal y tendencia a la no 

disyunción en algunas parejas (39). 

Después de la trisomía libre, la causa más común de exceso de material genético es la 

translocación. En esta variante, el cromosoma 21 adicional (o un fragmento del mismo) se 
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encuentra unido a otro cromosoma (generalmente uno de los cromosomas del par 14), lo que 

resulta en un recuento de 46 cromosomas en cada célula. En este caso, no hay un problema con 

la separación cromosómica, pero uno de los cromosomas lleva un fragmento "extra" con los 

genes del cromosoma "translocado". En términos de información genética, sigue siendo una 

trisomía 21, ya que se duplica la cantidad de material genético de ese cromosoma (39). 

Mosaicismo (CIE10-Q90.1). El término "mosaicismo" se refiere a la presencia de dos 

líneas celulares en una persona, una con 46 cromosomas y otra con 47 debido a la presencia de 

la trisomía 21 causada por una no disyunción después de la fertilización. Este fenómeno puede 

ocurrir tanto en un feto con desarrollo normal como en uno con trisomía 21 que pierde el 

cromosoma extra en algunas de sus células. El mosaicismo se observa en aproximadamente el 

3 % de los casos y también está relacionado con madres de edad avanzada (mayores de 35 

años) (36). 

La forma menos común de trisomía 21 es conocida como "mosaico" y representa 

alrededor del 2 % de los casos. Esta mutación ocurre después de la concepción, lo que significa 

que la trisomía no está presente en todas las células del individuo con síndrome de Down, sino 

solo en aquellas que se derivan de la primera célula mutada. El porcentaje de células afectadas 

puede variar desde unas pocas hasta casi todas, dependiendo del momento en que ocurra la 

segregación anormal de los cromosomas homólogos (39). 

Translocación Robertsoniana (CIE10-Q90.2). Es la ruptura de los brazos cortos de 

dos cromosomas acrocéntricos, seguida de su fusión para formar un solo cromosoma. En este 

caso, se trata de una translocación no balanceada, lo que significa que, aunque el número total 

de cromosomas es de 46, el cromosoma extra-21 no está libre, sino que está integrado a otro 

cromosoma acrocéntrico, que generalmente es el cromosoma 14, pero también puede ser otro 

cromosoma acrocéntrico como el 13, 15, 21 o 22. En este caso, el riesgo de tener otro hijo 

afectado dependerá de si el portador de la translocación es el padre (menos del 2 %) o la madre 

(entre el 15 % y el 20 %) (39). 

En el caso de la translocación 21/21, cualquier embarazo resultará en síndrome de 

Down, independientemente de si el portador es el padre o la madre. Las translocaciones ocurren 

en aproximadamente el 2 % de los pacientes y no están relacionadas con la edad de la madre. 

Lo que hace que estas variantes citogenéticas sean particularmente interesantes es la 

posibilidad de que uno de los progenitores sea portador balanceado, es decir, tenga 45 

cromosomas, lo cual aumenta el riesgo de recurrencia en futuros embarazos (39). 
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Manifestaciones clínicas y complicaciones 

El cuadro clínico del niño con síndrome de Down permite plantear un diagnóstico 

clínico sobre la base de características fenotípicas del recién nacido. Las más frecuentes son: 

retraso mental, retraso del crecimiento, dermatoglifos atípicos, diástasis de músculos 

abdominales, hiperlaxitud ligamentosa, hipotonía, braquicefalia/región occipital plana, 

genitales hipotróficos, hendidura palpebral, extremidades cortas, paladar ojival, oreja redonda 

de implantación baja, microdoncia total o parcial, puente nasal deprimido, clinodactilia del 5.° 

dedo, hernia umbilical, cuello corto, manos cortas/braquidactilia, cardiopatía congénita, 

pliegue palmar transversal, macroglosia, estrabismo y manchas de Brushfield en el iris (39). 

Al completarse la secuenciación del cromosoma 21 en el año 2000, se estimó que 

contiene 329 genes, 127 genes conocidos, 98 por predecir y 59 pseudogenes. Al menos 16 

genes o probables genes parecen participar en la generación de energía por la mitocondria y el 

metabolismo de las especies reactivas del oxígeno. Estos genes intervienen en el desarrollo del 

sistema nervioso central y regulan la transcripción del metabolismo oxidativo de las proteínas 

de unión. Aun cuando se desconocen los mecanismos implicados en el síndrome de Down, se 

ha encontrado evidencia de daño oxidativo y alteración del metabolismo antioxidante, 

condrogénesis y expresión anormal de la colágena VI y niveles aumentados de factor de 

metástasis e invasión tumoral y expresión diferente de genes tumor supresor, por lo que la 

cantidad de pseudogenes genera la posibilidad de desarrollar muchas complicaciones asociadas 

a las manifestaciones clínicas (36). 

2.3 Definición de términos básicos 

 Amniocentesis: procedimiento de diagnóstico prenatal en el cual se extrae una pequeña 

muestra de líquido amniótico para analizar los cromosomas del feto, utilizado para detectar 

malformaciones genéticas como el síndrome de Down (37). 

 Cardiopatía congénita: defectos en la estructura del corazón presentes desde el 

nacimiento. Aproximadamente, el 50 % de los niños con síndrome de Down nacen con algún 

tipo de cardiopatía congénita (10). 

 Citogenética: rama de la genética que estudia los cromosomas, su estructura, función 

y enfermedades genéticas asociadas a alteraciones cromosómicas. El análisis citogenético es 

esencial para el diagnóstico del síndrome de Down, ya que permite detectar el cromosoma 21 

extra (39). 
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Diagnóstico prenatal: conjunto de pruebas realizadas durante el embarazo para 

detectar malformaciones o enfermedades genéticas en el feto, como la trisomía 21. Estas 

pruebas incluyen análisis de sangre, ecografías y pruebas invasivas como la amniocentesis (11). 

 Fenotipo: conjunto de características físicas y conductuales observables en un 

individuo como resultado de la interacción entre los genes y el ambiente. En el caso del 

síndrome de Down, el fenotipo incluye características específicas como una cara aplanada, 

pliegues en las manos y retraso en el desarrollo (2). 

 Genética clínica: rama de la medicina que se enfoca en el diagnóstico y tratamiento de 

enfermedades genéticas. En este contexto, es esencial para comprender cómo las mutaciones o 

alteraciones en los cromosomas afectan la salud de los pacientes con síndrome de Down (3). 

 Hibridación fluorescente in situ (FISH): técnica citogenética que permite visualizar 

los cromosomas a nivel molecular. Se usa para identificar de manera rápida y precisa las 

anomalías cromosómicas, como la trisomía 21 (36). 

 Malformaciones congénitas: defectos estructurales presentes desde el nacimiento que 

pueden afectar el desarrollo de diferentes órganos o sistemas del cuerpo. Los pacientes con 

síndrome de Down tienen una mayor probabilidad de presentar malformaciones, especialmente 

en el corazón, el sistema digestivo y el sistema musculoesquelético (21). 

 Síndrome de Down: trastorno genético causado por la presencia de una copia extra del 

cromosoma 21, lo que provoca discapacidades intelectuales y ciertas características físicas. Es 

una de las formas más comunes de discapacidad intelectual en niños (5). 

Trisomía 21: es la anomalía genética responsable del síndrome de Down. Se refiere a la 

presencia de tres copias del cromosoma 21 en lugar de dos, una en cada célula del cuerpo (39). 
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CAPÍTULO III 

HIPÓTESIS Y VARIABLES 

 

3.1 Hipótesis 

3.1.1 Hipótesis general 

Existe asociación significativa entre las malformaciones congénitas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

3.1.2 Hipótesis específicas 

Hi1. Existe asociación significativa entre las malformaciones cardiovasculares y el 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

Hi2. Existe asociación significativa entre las malformaciones gastrointestinales y el 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

Hi3. Existe asociación significativa entre las malformaciones musculoesqueléticas y el 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

Hi4. Existe asociación significativa entre las malformaciones oftalmológicas y el tipo 

de síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

Hi5. Existe asociación significativa entre las malformaciones 

endocrinológicas/genitourinarias y el tipo de síndrome de Down en pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo,  durante el año 

2022. 

Hi6. Existe asociación significativa entre las malformaciones orofaciales y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

Hi7. Existe asociación significativa entre las malformaciones neurológicas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

Hi8. Existe asociación significativa entre las alteraciones hematológicas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 
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3.2 Identificación de variables 

Variable 1: malformaciones congénitas  

Variable 2: tipo de síndrome de Down
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3.2.1 Operacionalización de variables 

Tabla 1. Operacionalización de variables 

Variable Definición conceptual  Definición operacional  Dimensiones  Indicadores  
Escala de 

medición 

Tipo de 

variable  

Malformaci

ones 

congénitas  

Las malformaciones 

son anomalías 

estructurales que se 

presentan desde el 

nacimiento y afectan la 

forma o función de un 

órgano o sistema del 

cuerpo (21). Pueden 

incluir defectos en el 

corazón, anomalías del 

sistema nervioso, 

malformaciones 

faciales o 

extremidades, entre 

otras. Estas 

malformaciones 

Alteraciones estructurales 

identificadas al nacer, 

registradas en la historia 

clínica y clasificadas 

según el órgano o sistema 

afectado. 

Malformaciones 

cardiovasculares 

Presenta hipertensión arterial 

pulmonar 

Nominal 

Categórica 

Presenta defectos 

ventriculares 

Presenta defectos auriculares 

Presenta tetralogía de Fallot 

Malformaciones 

gastrointestinales 

Presenta atresia duodenal 

Nominal 
Presenta enfermedad de 

Hirschsprung 

Presenta megacolon 

Malformaciones 

musculoesqueléticas 

Presenta luxación congénita 

de rodillas Nominal 

Presenta pie plano congénito 

Malformaciones 

oftalmológicas 

Presenta cataratas 

Nominal Presenta estrabismo 

Presenta glaucoma 



 

 

34 
 

pueden ser 

influenciadas por 

factores genéticos y 

ambientales (21). 

Malformaciones 

endocrinológicas 

 

Presenta distopía testicular Nominal 

Malformaciones 

orofaciales 

Presenta hipoplasia 

mediofacial 
Nominal 

Malformaciones 

neurológicas  

Presenta hipoplasia cerebelosa 

 
Presenta disgenesia cortical 

Presenta hipoplasia o agenesia 

del cuerpo calloso 

Alteraciones 

hematológicas  

Anemia 

 Leucemia 

Trombocitopenia 

Tipo de 

síndrome 

de Down  

El síndrome de Down 

es una condición 

genética causada por la 

presencia de una copia 

adicional del 

cromosoma 21, lo que 

da lugar a un trastorno 

del desarrollo 

caracterizado por 

discapacidades 

intelectuales y diversas 

Condición genética 

confirmada mediante 

estudio citogenético que 

evidencie trisomía del 

cromosoma 21. 

Tipo de síndrome de 

Down 

Presenta trisomía 21 libre  

Nominal Categórica 
Presenta mosaicismo  

Presenta translocación 

robertsoniana 
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complicaciones de 

salud (5). Existen 

diferentes tipos de 

síndrome de Down, 

entre ellos la trisomía 

21, el mosaicismo y la 

translocación, que 

varían en su expresión 

clínica y en la gravedad 

de las manifestaciones 

(5). 
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CAPÍTULO IV 

METODOLOGÍA DE LA INVESTIGACIÓN 

 

4.1 Método de investigación  

En el estudio se utilizó el método científico, conocido por su rigurosidad y enfoque 

sistemático, como herramienta fundamental para adquirir conocimiento. Este enfoque permitió 

formular hipótesis, recopilar datos mediante observación y experimentación, analizar los resultados 

obtenidos y llegar a conclusiones para confirmar o refutar las hipótesis planteadas (40). 

4.2 Enfoque de la investigación 

En la presente investigación se empleó el enfoque cuantitativo, lo que implicó el uso de 

técnicas específicas para la recolección y procesamiento de los datos obtenidos. Este enfoque 

permitió un análisis preciso y estructurado, alineado con los objetivos planteados (40).  

4.3 Tipo de investigación 

El tipo de investigación fue básica, ya que tuvo como objetivo ampliar la comprensión 

teórica de un campo específico sin una aplicación inmediata (40). Además de ser retrospectivo, 

pues se basó en el análisis de datos preexistentes, que permitió examinar tendencias y patrones 

dentro del fenómeno estudiado (40). 

4.4 Nivel de investigación 

El nivel de la investigación fue correlacional, dado que buscó encontrar asociaciones 

entre las variables observadas sin tener que manipular alguna de ellas (40). 

4.5 Diseño de investigación 

Se empleó un diseño no experimental, ya que no se aplicaron experimentos en las 

variables (40). Además, fue de corte transversal, dado que los datos se recopilaron en un 

momento y espacio determinados (40). El diseño se representa según el siguiente esquema: 

 

Donde: 

M es la muestra 

O1 es la variable: malformaciones 

O2 es la variable: síndrome de Down 
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4.6 Población y muestra 

4.6.1 Población 

La población se define como el conjunto de elementos o individuos sobre los cuales se 

centra el estudio (40). En esta investigación, la población estuvo constituida por 57 historias 

clínicas de pacientes con síndrome de Down atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 2022. Se eligió esta población porque ofreció datos completos y 

organizados que fueron esenciales para analizar las malformaciones asociadas a este síndrome 

en un contexto específico. 

4.6.2 Tipo de muestreo 

Se empleó un muestreo probabilístico aleatorio, un método que garantiza que todos los 

integrantes de la población tengan igual oportunidad de ser seleccionados para la muestra (40). 

Esta técnica ayudó a obtener resultados representativos de la población, minimizando posibles 

sesgos en el proceso de selección. El tamaño de la muestra se calculó utilizando una fórmula 

matemática acorde con los parámetros definidos para el estudio: 

 

Donde: 

Población, N = 57 

Valor, Z alfa = 1,96 

Nivel de confianza = 95 % 

Probabilidad de éxito, p = 50 % 

Improbabilidad de éxito, q = 50 % 

Error estimado, e = 5 % 

Además, para reducir los posibles sesgos se aplicaron los siguientes criterios de 

inclusión y exclusión: 

Criterios de inclusión: 

• Historias clínicas de pacientes diagnosticados y atendidos por síndrome de Down 

en el Hospital Nacional Ramiro Prialé. 

• Historias clínicas de pacientes con síndrome de Down con estudio citogenético. 

Criterios de exclusión: 

• Historias clínicas que no cuenten con los datos completos. 

• Historias clínicas de pacientes que no tienen síndrome de Down. 
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• Historias clínicas de pacientes que cuentan con cariotipo, pero no registran más 

atenciones.  

4.6.3 Muestra 

Una muestra es un grupo representativo seleccionado de una población que se analiza 

para obtener conclusiones aplicables al conjunto total (40). En este estudio, se aplicó una 

fórmula de cálculo tomando en cuenta un nivel de confianza del 95 %, un margen de error del 

5 % y una proporción estimada del 50 %. Como resultado, se determinó que la muestra estuvo 

conformada por 50 historias clínicas de pacientes.  

4.7 Técnicas e instrumentos de recolección de datos 

4.7.1 Técnica 

La técnica utilizada para la recolección de datos fue el análisis documentario, que 

consistió en revisar y examinar documentos o registros existentes para extraer información 

relevante. En este caso, se examinaron las historias clínicas de los pacientes y se aplicó una 

ficha de recolección de datos como herramienta para organizar y sistematizar la información 

obtenida (40). Esto permitió garantizar la precisión y uniformidad en el registro de los datos 

requeridos para el estudio.  

4.7.2 Instrumentos 

Ficha de recolección de datos 

Para el presente estudio se desarrolló una ficha de recolección de datos que estuvo 

diseñada para evaluar diversos tipos de malformaciones en los pacientes con síndrome de 

Down. Esta ficha abarcó las siguientes categorías: malformaciones neurológicas, 

oftalmológicas, orofaciales, gastrointestinales, musculoesqueléticas, endocrinológicas, 

hematológicas y cardiovasculares. Además, incluyó el análisis del tipo citogenético. Su 

objetivo principal fue recopilar información clave para identificar si los pacientes presentaban 

estas malformaciones, brindando una base sólida para el desarrollo del estudio. 

Fiabilidad. Para la presente investigación, no se evaluó la fiabilidad de la ficha de 

recolección de datos, ya que, según autores como Hernández y Mendoza (40), este tipo de 

instrumento no requiere medición de fiabilidad pues su función principal es registrar 

información preexistente de manera sistemática y no medir variables de forma repetitiva ni 

depender de consistencia estadística, lo que hace innecesaria la evaluación en este contexto. 

Validez. La ficha fue sometida a evaluación por tres expertos (Anexo 1) y, mediante el 

coeficiente v de Aiken, se obtuvo un valor de 0,86. Este resultado confirmó que la ficha es 

válida y adecuada para la recolección de datos en este estudio. 
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4.8 Proceso de recolección de datos 

El proceso de recolección de datos comenzó con la gestión y obtención de las 

aprobaciones necesarias de los comités de ética de la Universidad Continental y del Hospital 

Nacional Ramiro Prialé. Dichas aprobaciones aseguraron el cumplimiento de los estándares 

éticos requeridos para el estudio. Con los permisos otorgados, se procedió a seleccionar las 

historias clínicas previamente identificadas como parte de la población de estudio. A cada 

historia clínica se le aplicó la ficha técnica validada para recopilar información detallada y 

precisa sobre las malformaciones y características citogenéticas. Posteriormente, los datos 

recolectados fueron organizados y sistematizados en una hoja de cálculo de Excel 365, lo cual 

permitió una estructura clara y ordenada para su análisis posterior.  

4.9 Proceso de análisis de datos 

En un primer momento, se contempló la posibilidad de utilizar pruebas de correlación 

como el coeficiente de Pearson (R) o de Spearman (rho) para analizar la relación entre el tipo 

de síndrome de Down y la presencia de diversas malformaciones. Sin embargo, al revisar 

cuidadosamente la naturaleza de las variables implicadas, se identificó que ambas eran 

categóricas: por un lado, el tipo de síndrome (libre, translocación, mosaicismo), y, por otro, la 

presencia o ausencia de una determinada malformación (41). Este tipo de variables no cumple 

con los requisitos necesarios para aplicar R o rho, ya que dichas pruebas están diseñadas para 

evaluar relaciones entre variables numéricas continuas (en el caso de Pearson) o al menos 

ordinales (en el caso de Spearman). Al tratarse de variables nominales sin un orden jerárquico 

ni una distribución continua, se decidió optar por una prueba más adecuada al tipo de datos: la 

prueba de chi cuadrado (41). No obstante, durante la elaboración de las tablas de contingencia 

se observó que en varias de ellas las frecuencias esperadas en algunas celdas eran inferiores a 

cinco, lo que comprometía la validez del chi cuadrado al basarse en una distribución teórica 

que requiere tamaños muestrales mínimos para funcionar correctamente (41). Por tal motivo, 

se optó finalmente por emplear la prueba exacta de Fisher, que permite calcular la probabilidad 

exacta de los resultados observados sin necesidad de aproximaciones estadísticas, lo cual 

resulta especialmente útil cuando se trabaja con tamaños de muestra pequeños o distribuciones 

poco equilibradas. Esta elección permitió realizar un análisis más riguroso y ajustado a las 

características reales de los datos, garantizando así la validez de las conclusiones extraídas (41).  

4.10 Aspectos éticos 

La presente investigación se desarrolló respetando los principios éticos establecidos por 

los Comités Institucionales de Ética en Investigación de EsSalud y de la Universidad 
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Continental, así como los lineamientos internacionales establecidos por la Declaración de 

Helsinki. A continuación, se detalla la aplicación de los principales principios éticos: 

Respeto por las personas: aunque no se trabajó directamente con individuos, se 

garantizó el respeto a la dignidad y autonomía de los pacientes mediante el uso exclusivo de 

información secundaria. No se accedió a datos sensibles de forma directa ni se intervino en su 

atención médica. 

Beneficencia: se procuró maximizar el beneficio científico del estudio al generar 

conocimiento útil sobre la relación entre el tipo citogenético del síndrome de Down y las 

malformaciones congénitas. Esta información podría orientar futuras estrategias clínicas 

personalizadas, sin generar riesgos para los participantes. 

No maleficencia: no se causó daño alguno a los pacientes, ya que la investigación no 

implicó intervenciones, contacto directo ni modificaciones en su tratamiento. Además, se 

emplearon medidas estrictas para proteger la integridad de la información. 

Justicia: la selección de los casos se realizó de forma imparcial, tomando en cuenta 

únicamente los criterios establecidos en el protocolo de investigación. Todos los expedientes 

revisados cumplieron con los mismos requisitos de inclusión, sin distinción alguna. 

Confidencialidad: se diseñó una ficha de recolección de datos en la que no se 

consignaron nombres ni información identificatoria, sino códigos anónimos asociados a las 

historias clínicas, lo cual garantizó la protección de la identidad y privacidad de los pacientes. 

Veracidad y responsabilidad: los datos fueron recolectados y analizados con 

rigurosidad metodológica, reportando los resultados de manera transparente y objetiva. 

Además, el estudio solo se inició una vez obtenida la aprobación formal del Comité de Ética 

de la Universidad Continental, cumpliendo así con todos los requisitos normativos vigentes. 

En conjunto, estas acciones garantizaron el respeto de los derechos, la seguridad y la 

dignidad de los sujetos cuyas historias clínicas fueron analizadas, asegurando la integridad ética 

de la investigación.  
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CAPÍTULO V 

RESULTADOS 

 

3.1 Estadísticos descriptivos  

3.1.1 Características sociodemográficas de la muestra  

Edad 

La Tabla 2 presenta la distribución por edad de los 50 participantes con diagnóstico de 

síndrome de Down.  

Tabla 2. Edad de los participantes del estudio 

 f % 

Recién nacido 9 18,0 

1 12 24,0 

2 10 20,0 

3 7 14,0 

4 3 6,0 

5 3 6,0 

6 1 2,0 

7 2 4,0 

10 3 6,0 

Total 50 100,0 

Como se observa en la Tabla 2, se identificó que 9 participantes (18 %) eran recién 

nacidos. El grupo más frecuente fue el de 1 año, con 12 participantes (24 %). Le siguieron los 

niños de 2 años, con 10 casos (20 %), y de 3 años, con 7 casos (14 %). Las edades de 4 y 5 años 

presentaron 3 casos cada una (6 %, respectivamente), mientras que de 6 años se registró solo 1 

caso (2 %), de 7 años hubo 2 casos (4 %) y de 10 años, 3 casos (6 %). En total, se evaluaron 50 

pacientes, que representa el 100 % de la muestra. 

Sexo 

En la Tabla 3 se presenta la distribución por sexo de los 50 participantes con diagnóstico 

de Síndrome de Down.  
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Tabla 3. Sexo de los participantes del estudio 

 f % 

Femenino 23 46,0 

Masculino 27 54,0 

Total 50 100,0 

  

Se puede ver en la Tabla 3 que, de los participantes, 23 eran de sexo femenino (46 %) 

y 27, de sexo masculino (54 %), lo que refleja una ligera predominancia del sexo masculino en 

esta muestra. 

Tipo de síndrome de Down 

La Tabla 4 presenta la distribución de los tipos de Síndrome de Down entre los 50 

participantes.  

Tabla 4. Tipo de síndrome de Down 

 f % 

Trisomía 21 47 94,0 

Mosaicismo 3 6,0 

Translocación 

Robertsoniana 
0 0 

Total 50 100,0 

La mayoría de los casos correspondieron a trisomía 21, con 47 casos (94 %). Solo 3 

participantes (6 %) presentaron mosaicismo, según la Tabla 4. No se reportaron casos de 

translocación robertsoniana en esta muestra. 

3.1.2 Malformaciones congénitas encontradas en la muestra 

Malformaciones cardiovasculares 

La Tabla 5 muestra la distribución de malformaciones cardiovasculares observadas en 

una muestra de 50 individuos.  
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Tabla 5. Malformaciones cardiovasculares encontradas en la muestra 

  f % 

Hipertensión arterial pulmonar 
No presenta 39 78,0 

Presenta 11 22,0 

 Total 50 100,0 

Defectos ventriculares 
No presenta 40 80,0 

Presenta 10 20,0 

 Total 50 100,0 

Defectos auriculares 
No presenta 34 68,0 

Presenta 16 32,0 

 Total 50 100,0 

Tetralogía de Fallot 
No presenta 50 100,0 

Presenta 0 0 

 Total 50 100,0 

  

Los datos de la Tabla 5 muestran que, en cuanto a la hipertensión arterial pulmonar, se 

detectó en 11 individuos (22 %). Con respecto a los defectos ventriculares, se encontraron en 

10 individuos (20 %), mientras que los defectos auriculares estuvieron en 16 individuos           

(32 %). En el caso de la tetralogía de Fallot, no se registraron casos. Entre las malformaciones 

cardiovasculares evaluadas, los defectos auriculares fueron los más frecuentes en la muestra. 

Malformaciones gastrointestinales 

En la Tabla 6 se detalla la distribución de malformaciones gastrointestinales observadas 

en la muestra de 50 individuos.  

Tabla 6. Malformaciones gastrointestinales encontradas en la muestra 

  f % 

Atresia duodenal 
No presenta 50 100,0 

Presenta 0 0 

 Total 50 100,0 

Enfermedad de Hirschsprung 
No presenta 48 96,0 

Presenta 2 4,0 

 Total 50 100,0 

Megacolon 
No presenta 50 100,0 

Presenta 0 0 

 Total 50 100,0 
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 Como se detalla en la Tabla 6, la atresia duodenal no se presentó en ningún individuo, 

mientras que la enfermedad de Hirschsprung se encuentra en 2 (4 %). Asimismo, no se registró 

ningún caso de megacolon. Entre las malformaciones gastrointestinales evaluadas, la 

enfermedad de Hirschsprung fue la única presente en la muestra.  

Malformaciones musculoesqueléticas 

De igual forma, en la Tabla 7 se presenta la distribución de malformaciones 

musculoesqueléticas observadas en la muestra de los 50 participantes de esta investigación.  

Tabla 7. Malformaciones musculoesqueléticas encontradas en la muestra 

  f % 

Luxación congénita de rodillas 
No presenta 46 92,0 

Presenta 4 8,0 

 Total 50 100,0 

Pie plano congénito 
No presenta 34 68,0 

Presenta 16 32,0 

 Total 50 100,0 

En la Tabla 7 se aprecia que 4 individuos (8 %) tienen luxación congénita de rodillas y 

16 (32 %) presentan pie plano congénito. Por lo tanto, entre las malformaciones 

musculoesqueléticas evaluadas, el pie plano congénito fue la más frecuente en la muestra, 

superando en prevalencia a la luxación congénita de rodillas. 

Malformaciones oftalmológicas 

La Tabla 8 presenta la distribución de malformaciones oftalmológicas observadas en 

una muestra de 50 individuos.  

 

Tabla 8. Malformaciones oftalmológicas encontradas en la muestra 

  f % 

Cataratas 
No presenta 39 78,0 

Presenta 11 22,0 

 Total 50 100,0 

Estrabismo 
No presenta 47 94,0 

Presenta 3 6,0 

 Total 50 100,0 

Glaucoma 
No presenta 47 94,0 

Presenta 3 6,0 

 Total 50 100,0 
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Como se aprecia en la Tabla 8, en cuanto a las cataratas, 11 individuos (22 %) las 

presentan, mientras que, en relación con el estrabismo, este se encuentra presente en 3 

individuos (6 %). Igualmente, un total de 3 individuos (6 %) tiene glaucoma. Por lo tanto, se 

infiere que, entre las malformaciones oftalmológicas evaluadas, las cataratas fueron las más 

frecuentes en la muestra. 

Malformaciones endocrinológicas 

En la Tabla 9 se muestra la distribución de malformaciones endocrinológicas 

observadas en la muestra.  

Tabla 9. Malformaciones endocrinológicas encontradas en la muestra 

  f % 

Distopía testicular 
No presenta 49 98,0 

Presenta 1 2,0 

 Total 50 100,0 

 

De la muestra estudiada, tal como se observa en la Tabla 9, la distopía testicular se 

presenta en un individuo (2 %). 

Malformaciones orofaciales 

La Tabla 10 muestra cómo se distribuyen las malformaciones orofaciales en una 

muestra de 50 individuos.  

Tabla 10. Malformaciones orofaciales encontradas en la muestra 

  f % 

Hipoplasia mediofacial 
No presenta 49 98,0 

Presenta 1 2,0 

 Total 50 100,0 

 

Se aprecia en la Tabla 10 que solo un individuo (2 %) tiene hipoplasia mediofacial 

Malformaciones neurológicas 

La Tabla 11 muestra la distribución de malformaciones neurológicas en la muestra 

estudiada.  
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Tabla 11. Malformaciones neurológicas encontradas en la muestra 

  F % 

Hipoplasia cerebelosa 
No presenta 46 92,0 

Presenta 4 8,0 

 Total 50 100,0 

Disgenesia cortical 
No presenta 34 68,0 

Presenta 16 32,0 

 Total 50 100,0 

Hipoplasia o agenesia del cuerpo 

calloso 

No presenta 50 100,0 

Presenta 0 0,0 

 Total 50 100,0 

 

En lo que respecta a la hipoplasia cerebelosa, tal como se ve en la Tabla 12, 4 individuos 

(8 %). En cuanto a la disgenesia cortical, se identificó en 16 individuos (32 %). Por otro lado, 

la hipoplasia o agenesia del cuerpo calloso no se observó en ninguno de los participantes. Por 

lo expuesto se deduce que, entre las malformaciones neurológicas evaluadas, la disgenesia 

cortical fue la más frecuente. 

Alteraciones hematológicas  

La Tabla 12 expone la frecuencia de alteraciones hematológicas observada una muestra 

de 50 individuos.  

Tabla 12. Alteraciones hematológicas encontradas en la muestra 

  f % 

Leucemia 
No presenta 24 48,0 

Presenta 26 52,0 

 Total 50 100,0 

Anemia 
No presenta 50 100,0 

Presenta 0 0 

 Total 50 100,0 

Trombocitopenia 
No presenta 50 100,0 

Presenta 0 0 

 Total 50 100,0 

En la Tabla 12 se observa que 26 individuos (52 %) presentan leucemia. Asimismo, 

ningún individuo tiene anemia ni presenta trombocitopenia. Por lo visto, entre las alteraciones 

hematológicas evaluadas, la leucemia es la única condición observada en la muestra. 
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3.2 Estadísticos inferenciales  

3.2.1 Objetivo general  

Hi. Existe asociación significativa entre las malformaciones congénitas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

Ho. Existe asociación significativa entre las malformaciones congénitas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022. 

En ese sentido, la Tabla 13 muestra la distribución de las malformaciones congénitas 

en relación con el tipo de síndrome de Down en una muestra de 50 pacientes.  

Tabla 13. Malformaciones congénitas - Tipo de síndrome de Down 

 

Síndrome de Down  

Total X2 gl Sig. Fisher 
Mosaici

smo 

Tipo 

trisomía 

21 

Presenta 

malformaciones  

No 

presenta 
0 5 5 

,065 1 ,799 ,940 

Presenta 3 42 45 

Total 3 47 50    
 

 

En la Tabla 13 se observa que, de los 47 pacientes con síndrome de Down tipo trisomía 

21, 5 (10,6 %) no presentaron malformaciones congénitas, mientras que 42 (89,4 %) sí las 

presentaron. En los 3 pacientes con síndrome de Down tipo mosaicismo, todos tuvieron 

malformaciones congénitas. 

Para evaluar la posible asociación entre el tipo de síndrome de Down y la presencia de 

malformaciones congénitas, se aplicó la prueba chi-cuadrado, obteniéndose un valor de 𝜒² = 

0,065, con 1 grado de libertad y una significancia asintótica de 𝑝 = 0,799. Dado que algunas 

frecuencias esperadas fueron menores de 5, se aplicó también la prueba exacta de Fisher, cuyo 

valor obtenido fue 𝑝 = 0,940. Con estos resultados no puede rechazarse la hipótesis nula, 

concluyéndose que no existe una asociación significativa entre el tipo de síndrome de Down y 

la presencia de malformaciones congénitas. 
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3.2.2 Objetivos específicos  

La Tabla 14 presenta la distribución de las malformaciones cardiovasculares en relación con el 

tipo de síndrome de Down en la muestra de 50 pacientes estudiada.  

Tabla 14. Malformaciones cardiovasculares - Tipo de síndrome de Down 

 

Tipo de síndrome de 

Down  

Total X2 gl Sig. Fisher 
Mosaici

smo 

Tipo 

trisomía 

21 

Presenta 

malformaciones 

cardiovasculares 

No 

presenta 
3 42 45 

,355 1 ,552 ,724 

Presenta 0 5 5 

Total 3 47 50     

 

De los 47 pacientes con síndrome de Down tipo trisomía 21, 5 (10,6 %) presentaron 

malformaciones cardiovasculares, mientras que 42 (89,4 %) no las presentaron, tal como se 

aprecia en la Tabla 14. Asimismo, en los 3 pacientes con síndrome de Down tipo mosaicismo, 

ninguno presentó malformaciones cardiovasculares. 

A fin de evaluar la posible asociación entre el tipo de síndrome de Down y la presencia 

de malformaciones cardiovasculares, se aplicó la prueba chi-cuadrado, obteniéndose un valor 

de 𝜒² = 0,355, con 1 grado de libertad y una significancia asintótica de 𝑝 = 0,552. Puesto que 

algunas frecuencias esperadas fueron menores de 5, se aplicó también la prueba exacta de 

Fisher, cuyo valor obtenido fue 𝑝 = 0,724. Con estos resultados no se puede rechazar la 

hipótesis nula, concluyéndose que no existe una asociación significativa entre el tipo de 

síndrome de Down y la presencia de malformaciones cardiovasculares. 

En la Tabla 15 se observa la distribución de las malformaciones gastrointestinales en 

relación con el tipo de síndrome de Down en una muestra de 50 pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 

2022.  

 

 

Tabla 15. Malformaciones gastrointestinales - Tipo de síndrome de Down 
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Tipo de síndrome de 

Down 

Total X2 gl Sig. Fisher 
Mosaici

smo 

Tipo 

trisomía 

21 

Presenta 

malformaciones 

gastrointestinales 

No 

presenta 
2 46 48 

7,151 1 ,007 ,118 

Presenta 1 1 2 

Total 3 47 50     

 

En la Tabla 15 se aprecia que, de los 47 pacientes con síndrome de Down tipo trisomía 

21, 1 (2,1 %) presentó malformaciones gastrointestinales, mientras que 46 (97,9 %) no las 

presentaron. En los 3 pacientes con síndrome de Down tipo mosaicismo, 1 (33,3 %) tuvo 

malformaciones gastrointestinales y 2 (66,7 %) no las presentaron. 

Con el propósito de evaluar la posible asociación entre el tipo de síndrome de Down y 

la presencia de malformaciones gastrointestinales, se aplicó la prueba chi-cuadrado, 

obteniéndose un valor de 𝜒² = 7,151, con 1 grado de libertad y una significancia asintótica de 

𝑝 = 0,007. Dado que algunas frecuencias esperadas fueron menores de 5, se aplicó también la 

prueba exacta de Fisher, cuyo valor obtenido fue 𝑝 = 0,118. Estos resultados no permiten 

rechazar la hipótesis nula, concluyéndose que no existe una asociación estadísticamente 

significativa entre el tipo de síndrome de Down y la presencia de malformaciones 

gastrointestinales en la muestra analizada. 

De igual forma, la Tabla 16 muestra la distribución de las malformaciones musculoesqueléticas 

en relación con el tipo de síndrome de Down 

Tabla 16. Malformaciones musculoesqueléticas – Tipo de síndrome de Down 

 

Tipo de síndrome de 

Down  

Total X2 gl Sig. Fisher 
Mosaici

smo 

Tipo 

trisomía 

21 

Presenta 

malformaciones 

musculoesquelétic

as 

No 

presenta 
1 45 46 

14,92 1 ,000 ,014 

Presenta 2 2 4 

Total 3 47 50     

La Tabla 16 muestra que, de los 47 pacientes con síndrome de Down tipo trisomía 21, 

2 (4,3 %) presentaron malformaciones musculoesqueléticas, mientras que 45 (95,7 %) no las 
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tuvieron. En los 3 pacientes con síndrome de Down tipo mosaicismo, 2 (66,7 %) tuvieron 

malformaciones musculoesqueléticas y 1 (33,3 %) no las presentó. 

A fin de evaluar la posible asociación entre el tipo de síndrome de Down y la presencia 

de malformaciones musculoesqueléticas, se aplicó la prueba chi-cuadrado, obteniéndose un 

valor de 𝜒² = 14,92, con 1 grado de libertad y una significancia asintótica de 𝑝 = 0,000. Dado 

que algunas frecuencias esperadas fueron menores de 5, se aplicó también la prueba exacta de 

Fisher, cuyo valor obtenido fue 𝑝 = 0,014. Con estos resultados, se rechaza la hipótesis nula, 

concluyéndose que existe una asociación estadísticamente significativa entre el tipo de 

síndrome de Down y la presencia de malformaciones musculoesqueléticas en la muestra 

analizada. 

 Además, en la Tabla 17 se detalla la distribución de las malformaciones oftalmológicas 

en relación con el tipo de síndrome de Down en una muestra de 50 pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 

2022. 

Tabla 17. Malformaciones oftalmológicas - Tipo de síndrome de Down 

 

Tipo de síndrome de 

Down 

Total X2 gl Sig. Fisher 
Mosaici

smo 

Tipo 

trisomía 

21 

Presenta 

malformaciones 

oftalmológicas 

No 

presenta 
2 44 46 

2,783 1 ,095 ,226 

Presenta 1 3 4 

Total 3 47 50    
 

Tal como se muestra en la Tabla 17, de los 47 pacientes con síndrome de Down tipo 

trisomía 21, 3 (6,4 %) presentaron malformaciones oftalmológicas y 44 (93,6 %) no. 

Asimismo, de los 3 pacientes con síndrome de Down tipo mosaicismo, 1 (33,3 %) tuvo 

malformaciones oftalmológicas y 2 (66,7 %) no. 

A fin de evaluar la posible asociación entre el tipo de síndrome de Down y la presencia 

de malformaciones oftalmológicas, se aplicó la prueba chi-cuadrado, obteniéndose un valor de 

𝜒² = 2,783, con 1 grado de libertad y una significancia asintótica de 𝑝 = 0,095. Dado que 

algunas frecuencias esperadas fueron menores de 5, se aplicó también la prueba exacta de 

Fisher, cuyo valor obtenido fue 𝑝 = 0,226. De acuerdo con los resultados, no se puede rechazar 
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la hipótesis nula, determinándose que no existe una asociación estadísticamente significativa 

entre el tipo de síndrome de Down y la presencia de malformaciones oftalmológicas en la 

muestra analizada. 

La Tabla 18 presenta la distribución de las malformaciones 

endocrinológicas/genitourinarias en relación con el tipo de síndrome de Down en la muestra 

estudiada. 

Tabla 18. Malformaciones endocrinológicas/genitourinarias - Tipo de síndrome de Down 

 

Tipo de síndrome de 

Down 
Total X2 gl Sig. Fisher 

Mosaici

smo 
Presenta 

Presenta 

malformaciones 

endocrinológicas/

genitourinarias 

No 

presenta 
2 47 49 

15,98

6 
1 ,000 ,060 

Presenta 1 0 1 

Total 3 47 50     

De los 47 pacientes con síndrome de Down tipo trisomía 21, ninguno presentó 

malformaciones endocrinológicas/genitourinarias. En cambio, entre los 3 pacientes con 

síndrome de Down tipo mosaicismo, 1 (33,3 %) tuvo dichas malformaciones y 2 (66,7 %) no, 

tal como se aprecia en la Tabla 18. 

Con el fin de evaluar la posible asociación entre el tipo de síndrome de Down y la 

presencia de malformaciones endocrinológicas/genitourinarias, se aplicó la prueba chi-

cuadrado, obteniéndose un valor de 𝜒² = 15,986, con 1 grado de libertad y una significancia 

asintótica de 𝑝 = 0,000. Puesto que algunas frecuencias esperadas fueron menores de 5, se 

aplicó también la prueba exacta de Fisher, cuyo valor obtenido fue 𝑝 = 0,060. Los resultados 

obtenidos no permiten rechazar la hipótesis nula, por lo que se deduce que no existe una 

asociación estadísticamente significativa entre el tipo de síndrome de Down y la presencia de 

malformaciones endocrinológicas/genitourinarias en la muestra analizada. 

Asimismo, en la Tabla 19 se detalla la distribución de las malformaciones orofaciales 

en relación con el tipo de síndrome de Down en una muestra de 50 pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 

2022.  

Tabla 19. Malformaciones orofaciales – Tipo de síndrome de Down 
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Tipo de síndrome de 

Down 
Total X2 gl Sig. Fisher 

Mosaici

smo 

Mosaicis

mo 

Presenta 

malformaciones 

orofaciales 

No 

presenta 
1 33 34 

1,763 1 ,184 ,237 

Presenta 2 14 16 

Total 3 47 50     

La Tabla 19 muestra que, de los 47 pacientes con síndrome de Down tipo trisomía 21, 

14 (29,8 %) presentaron malformaciones orofaciales, mientras que 33 (70,2 %) no las tuvieron. 

En cambio, de los 3 pacientes con síndrome de Down tipo mosaicismo, 2 (66,7 %) presentaron 

este tipo de malformaciones. 

Para evaluar la posible asociación entre el tipo de síndrome de Down y la presencia de 

malformaciones orofaciales, se aplicó la prueba chi-cuadrado, obteniéndose un valor de 𝜒² = 

1,763, con 1 grado de libertad y una significancia asintótica de 𝑝 = 0,184. Dado que algunas 

frecuencias esperadas fueron menores de 5, se aplicó también la prueba exacta de Fisher, cuyo 

valor obtenido fue 𝑝 = 0,237. Con estos resultados no se puede rechazar la hipótesis nula, por 

lo que se concluye que no existe una asociación estadísticamente significativa entre el tipo de 

síndrome de Down y la presencia de malformaciones orofaciales en la muestra analizada. 

De igual forma, la Tabla 20 presenta la distribución de las malformaciones neurológicas en 

relación con el tipo de síndrome de Down en la muestra de 50 pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 

2022.  

Tabla 20. Malformaciones neurológicas – Tipo de síndrome de Down 

 

Tipo de síndrome de 

Down 
Total X2 gl Sig. Fisher 

Mosaici

smo 

Mosaicis

mo 

Presenta 

malformaciones 

neurológicas 

No 

presenta 
3 31 34 

1,502 1 ,220 ,542 

Presenta 0 16 16 

Total 3 47 50     

 

Se detalla en la Tabla 20 que, de los 3 pacientes con síndrome de Down tipo 

mosaicismo, ninguno presentó malformaciones neurológicas, mientras que, de los 47 pacientes 
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con síndrome de Down tipo trisomía 21, 16 (34  %) tuvieron malformaciones neurológicas y 

31 (66 %) no. 

A fin de evaluar la posible asociación entre el tipo de síndrome de Down y la presencia 

de malformaciones neurológicas, se aplicó la prueba chi-cuadrado, obteniéndose un valor de 𝜒² 

= 1,502, con 1 grado de libertad y una significancia asintótica de 𝑝 = 0,220. Puesto que algunas 

frecuencias esperadas fueron menores de 5, se aplicó también la prueba exacta de Fisher, cuyo 

valor obtenido fue 𝑝 = 0,542. Estos resultados no permitieron rechazar la hipótesis nula, por lo 

cual se infiere que no existe una asociación estadísticamente significativa entre el tipo de 

síndrome de Down y la presencia de malformaciones neurológicas en la muestra analizada. 

Por último, en la Tabla 21 se presenta la distribución de las alteraciones hematológicas en 

relación con el tipo de síndrome de Down  

Tabla 21. Alteraciones hematológicas – Tipo de síndrome de Down 

 

Tipo de síndrome de 

Down 
Total X2 gl Sig. Fisher 

Mosaici

smo 

Mosaicis

mo 

Presenta 

alteraciones 

hematológicas 

No 

presenta 
3 21 24 

3,457 1 ,063 ,103 

Presenta 0 26 26 

Total 3 47 50     

Como se observa en la Tabla 21, de los 3 pacientes con síndrome de Down tipo 

mosaicismo, ninguno presentó alteraciones hematológicas, mientras que, de los 47 pacientes 

con síndrome de Down tipo trisomía 21, 26 (55,3 %) tuvieron alteraciones hematológicas y 21 

(44,7 %) no las presentaron. 

Con la finalidad de evaluar la posible asociación entre el tipo de síndrome de Down y 

la presencia de alteraciones hematológicas, se aplicó la prueba chi-cuadrado, obteniéndose un 

valor de 𝜒² = 3,457, con 1 grado de libertad y una significancia asintótica de 𝑝 = 0,063. Dado 

que algunas frecuencias esperadas fueron menores de 5, se aplicó también la prueba exacta de 

Fisher, cuyo valor obtenido fue 𝑝 = 0,103. Los resultados no permitieron rechazar la hipótesis 

nula, por lo cual se concluye que no existe una asociación estadísticamente significativa entre 

el tipo de síndrome de Down y la presencia de alteraciones hematológicas en la muestra 

analizada. 
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DISCUSIÓN 

El objetivo principal de presente investigación fue determinar si existe asociación entre 

las malformaciones congénitas y el tipo de síndrome de Down en pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 

2022. Con base en la hipótesis planteada frente a este objetivo, se evidencia que no se encontró 

una asociación estadísticamente significativa entre las variables analizadas. Específicamente, 

de los 47 pacientes con síndrome de Down tipo trisomía 21, el 89,4 % presentó malformaciones 

congénitas, al igual que todos los pacientes con síndrome de Down tipo mosaicismo. Sin 

embargo, los resultados de las pruebas estadísticas (χ² = 0,065; 𝑝 = 0,799 y prueba exacta de 

Fisher, 𝑝 = 0,940) indican que esta diferencia no es significativa. 

Este resultado podría explicarse por el hecho de que, si bien el síndrome de Down está 

asociado con una alta prevalencia de malformaciones congénitas (5), el tipo de alteración 

cromosómica (trisomía 21 completa o mosaicismo) no necesariamente influye de manera 

diferenciada en la probabilidad de presentar dichas malformaciones (7, 43). Diversos estudios 

han sugerido que las manifestaciones fenotípicas del síndrome de Down pueden variar 

ampliamente entre individuos, independientemente del subtipo citogenético, lo que podría 

explicar la ausencia de una asociación significativa en esta muestra (7, 11). 

Al comparar estos hallazgos con los de otras investigaciones, se observa cierta 

coincidencia. Por ejemplo, un estudio realizado por Haider et al. (10) en una población 

pediátrica con síndrome de Down en el Hospital de Niños de Lahore encontró que, de los 160 

casos analizados, la mayoría correspondía a trisomía 21 (96,2 %), seguida de translocación  

(3,1 %) y mosaicismo (0,6 %). Aunque el estudio se centró en la prevalencia de defectos 

cardíacos congénitos, no se reportaron diferencias estadísticamente significativas en la 

prevalencia de estas malformaciones entre los subtipos citogenéticos. 

En este sentido, los resultados obtenidos en el presente estudio aportan a la teoría al 

sustentar que la presencia de malformaciones congénitas en el síndrome de Down no puede 

atribuirse exclusivamente al subtipo genético (trisomía 21 completa o mosaicismo), lo cual 

refuerza la comprensión del síndrome como una condición con gran variabilidad clínica (7, 43) 

Este hallazgo contribuye a la literatura al promover una visión más compleja y matizada del 

síndrome, que enfatiza la necesidad de un abordaje individualizado en su evaluación y manejo 

clínico. 

De igual forma, se evidencia que no existe una asociación estadísticamente significativa 

entre el tipo de síndrome de Down y la presencia de malformaciones cardiovasculares, con un 
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valor de 𝑝 = 0,552 (prueba chi-cuadrado) y 𝑝 = 0,724 (prueba exacta de Fisher). A pesar de 

que los resultados no alcanzaron significancia estadística, se observó una frecuencia notable de 

ciertos tipos de malformaciones cardiovasculares que merecen atención. 

En términos de distribución, los defectos auriculares fueron los más frecuentes, 

presentes en el 32 % de los pacientes. Otros defectos, como la hipertensión arterial pulmonar 

(22 %) y los defectos ventriculares (20 %), también fueron relativamente comunes, mientras 

que no se registraron casos de tetralogía de Fallot en la muestra. Esta variabilidad en los tipos 

de malformaciones cardiovasculares sugiere que, aunque no se haya encontrado una relación 

estadística fuerte, ciertos defectos cardíacos son prevalentes en los pacientes con síndrome de 

Down. 

Al comparar estos hallazgos con los de otras investigaciones, se observa cierta 

coincidencia. Por ejemplo, un estudio de Weijerman et al. (4), realizado en 482 niños con 

síndrome de Down en los Países Bajos, encontró que el 43 % de los pacientes presentaba 

malformaciones cardíacas congénitas, siendo el defecto del septo auriculoventricular el más 

frecuente (44,4 %), seguido por el defecto del septo ventricular (18,4 %) y la persistencia del 

conducto arterioso (5,8 %). No obstante, los autores no informaron diferencias relevantes en la 

frecuencia de estas malformaciones según el tipo de alteración cromosómica, lo cual sugiere 

que el subtipo genético no determina de forma exclusiva la presencia de estas anomalías. 

Los hallazgos refuerzan la idea de que el fenotipo clínico del síndrome de Down no está 

determinado exclusivamente por el tipo de anomalía cromosómica. En consecuencia, se hace 

evidente la necesidad de un abordaje clínico integral e individualizado, que considere la gran 

variabilidad en la presentación de malformaciones congénitas y otras características clínicas 

asociadas a esta condición genética. 

No se encontró una asociación estadísticamente significativa entre el tipo de síndrome 

de Down y la presencia de malformaciones gastrointestinales, con un valor de 𝑝 = 0,007 

(prueba chi-cuadrado) y 𝑝 = 0,118 (prueba exacta de Fisher). A pesar de la diferencia en la 

prevalencia de las malformaciones, la prueba de chi-cuadrado no mostró una relación 

significativa entre las variables analizadas. 

En cuanto a la frecuencia de las malformaciones gastrointestinales, la enfermedad de 

Hirschsprung fue la única condición observada, presente en el 4 % de los pacientes. Por otro 

lado, no se encontraron casos de atresia duodenal ni de megacolon en los participantes. 

Este hallazgo es consistente con lo que algunos estudios han reportado, donde la 

prevalencia de malformaciones gastrointestinales en pacientes con síndrome de Down tiende a 
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ser baja, siendo la enfermedad de Hirschsprung una de las más documentadas, aunque con baja 

frecuencia. En un estudio de Bermudez et al. (24) se encontró que las malformaciones del tracto 

digestivo ocurrieron en el 5 % de los pacientes con síndrome de Down, incluyendo 13 casos de 

atresia duodenal y 2 de megacolon congénito. Además, Parker et al. (6) reportaron que, en una 

muestra de 1892 infantes con síndrome de Down, el 3,9 % presentaba atresia o estenosis 

duodenal; el 0,8 %, enfermedad de Hirschsprung, y el 1 %, atresia anal. 

Aunque no se halló una asociación significativa, el hecho de que la enfermedad de 

Hirschsprung sea una de las malformaciones más frecuentes resalta la necesidad de vigilancia 

clínica en la población con síndrome de Down, permitiendo un manejo más adecuado y 

específico de las complicaciones gastrointestinales. 

También se evidencia que existe una asociación estadísticamente significativa entre el 

tipo de síndrome de Down y la presencia de malformaciones musculoesqueléticas en la muestra 

analizada. La prueba chi-cuadrado arrojó un valor de 𝜒² = 14,92, con un p-valor de 0,000, lo 

cual permitió rechazar la hipótesis nula y aceptar la hipótesis alternativa.  

En relación con la frecuencia de malformaciones musculoesqueléticas, se observó que el 

pie plano congénito fue la malformación más prevalente, presente en 16 de los 50 individuos (32 

%), seguido de la luxación congénita de rodillas, que estuvo presente en 4 individuos (8 %). 

La alta prevalencia de pie plano en individuos con síndrome de Down puede explicarse 

por la hipotonía muscular y la laxitud ligamentosa características de esta población. Estas 

alteraciones comprometen el desarrollo normal del arco plantar, lo que contribuye a la 

deformidad estructural observada. En esta línea, Kanai et al. (42) descubrieron que el pie plano 

se presenta en un rango del 27 % al 91 % de los pacientes con esta condición, consolidándose 

como una de las malformaciones musculoesqueléticas más frecuentes. Del mismo modo, Foley  

y Killeen (43) reportaron una alta incidencia de esta alteración en niños con síndrome de Down 

y enfatizaron la importancia del seguimiento ortopédico desde etapas tempranas. 

En cuanto a la luxación congénita de rodillas, su menor prevalencia podría estar 

relacionada con el hecho de que, aunque la hipotonía también influye en su aparición, esta 

condición es significativamente menos frecuente que otras malformaciones 

musculoesqueléticas. Según Mik et al. (44), este tipo de luxaciones se presentan con menor 

regularidad y suelen estar asociadas a casos particulares de laxitud ligamentosa severa o 

displasia del tejido conectivo. 

Además, de acuerdo con los resultados, se evidencia que no existe una asociación 

estadísticamente significativa entre el tipo de síndrome de Down y la presencia de 

malformaciones oftalmológicas. La prueba chi-cuadrado arrojó un valor de 𝜒² = 2,783, con un 
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p-valor de 0,095, y la prueba exacta de Fisher reportó un p-valor de 0,226, lo cual impide 

rechazar la hipótesis nula. En cuanto a la frecuencia de malformaciones oftalmológicas, se 

observó que las cataratas fueron las más comunes en la muestra, presentes en 11 de los 50 

individuos (22 %), seguidas del estrabismo y el glaucoma, ambos con una prevalencia del 6 %. 

Estos resultados pueden deberse a diversos factores relacionados con la fisiopatología 

del síndrome de Down, en particular con las alteraciones en el desarrollo embrionario ocular. 

Las cataratas congénitas son una de las anomalías oftalmológicas más comunes asociadas con 

el síndrome de Down y se han relacionado con mutaciones que afectan la estructura del 

cristalino debido a la trisomía del cromosoma 21 (26). Creavin y Brown, en una revisión 

sistemática sobre hallazgos oftalmológicos en síndrome de Down, informaron que el 

estrabismo afecta a cerca del 27 % de esta población, mientras que el glaucoma es 

considerablemente menos común. Sin embargo, la relación entre estas alteraciones y el tipo 

citogenético (trisomía regular, mosaicismo o translocación) no ha mostrado asociaciones 

significativas en la mayoría de los estudios, posiblemente debido a la heterogeneidad clínica y 

genética del síndrome (26). 

Asimismo, se evidencia que no existe una asociación estadísticamente significativa 

entre el tipo de síndrome de Down y la presencia de malformaciones 

endocrinológicas/genitourinarias. La prueba chi-cuadrado arrojó un valor de 𝜒² = 15,986 (𝑝 = 

0,000) y la prueba exacta de Fisher obtuvo un valor de 𝑝 = 0,060. En cuanto a la frecuencia de 

malformaciones, la distopía testicular fue la única observada, presente en 1 de los 50 individuos 

(2 %), mientras que el resto de la muestra no presentó malformaciones 

endocrinológicas/genitourinarias. 

Los datos hallados podrían explicarse por factores genéticos y fisiopatológicos que 

afectan de manera diferenciada a los subtipos del síndrome de Down, especialmente en 

aquellos con mosaicismo, quienes pueden presentar características fenotípicas más variables 

(11). El hecho de que la distopía testicular sea poco frecuente en esta muestra también podría 

atribuirse a la naturaleza poco común de esta malformación en la población general con 

síndrome de Down, que suele presentar alteraciones endocrinas más asociadas con otros 

trastornos, como hipotiroidismo (7).  

Al comparar estos resultados con investigaciones previas como el metaanálisis 

realizado por Rossetti et al. (45), se aprecia que las anomalías renales y urogenitales, así como 

la disfunción del tracto urinario inferior, son más frecuentes en personas con síndrome de 

Down, con un riesgo relativo significativamente aumentado para diversas malformaciones del 

tracto urinario y del pene, aunque la distopía testicular no se menciona específicamente. 



 

 

58 

 

Igualmente, los resultados obtenidos permitieron evidenciar que no existe una 

asociación estadísticamente significativa entre el tipo de síndrome de Down y la presencia de 

malformaciones orofaciales en la muestra analizada (𝑝 = 0,184, según la prueba chi-cuadrado; 

𝑝 = 0,237, de acuerdo con la prueba exacta de Fisher).  

De esta forma, se tiene que, de los 47 pacientes con síndrome de Down tipo trisomía 

21, 14 (29,8 %) presentaron malformaciones orofaciales; en cambio, entre los 3 pacientes con 

síndrome de Down tipo mosaicismo, 2 (66,7 %) tuvieron malformaciones orofaciales. En 

cuanto a la hipoplasia mediofacial, solo 1 individuo (2 %) la presentó. 

Las malformaciones orofaciales, como la hipoplasia mediofacial, son una 

manifestación frecuente en el síndrome de Down debido a alteraciones en el desarrollo 

embrionario, particularmente en la formación de los arcos branquiales y estructuras faciales. 

La prevalencia de malformaciones orofaciales en individuos con trisomía 21 puede estar 

influenciada por factores genéticos y ambientales que afectan el desarrollo de los tejidos 

orofaciales. Sin embargo, la falta de una asociación estadísticamente significativa en esta 

muestra puede explicarse por la baja prevalencia de malformaciones en la población estudiada, 

lo que podría reducir la capacidad para detectar asociaciones definitivas.  

Después de comparar estos resultados con investigaciones previas, se evidenció que, si 

bien la hipoplasia mediofacial es una característica física común en individuos con síndrome 

de Down, su implicación clínica puede variar. En el estudio de Wijaya et al. (46), se evaluó la 

relación entre la hipoplasia mediofacial, la hipotonía facial y la presencia de sialorrea en niños 

con síndrome de Down. Aunque se halló que la hipotonía facial, tanto en reposo como durante 

la contracción, tenía una correlación muy significativa con la sialorrea (p < 0,0001), la 

hipoplasia mediofacial no mostró una correlación significativa con esta condición (p = 0,1265). 

Estos hallazgos sugieren que, a pesar de su frecuencia, la hipoplasia mediofacial por sí sola no 

necesariamente se asocia con disfunciones clínicas evidentes, lo cual puede explicar la ausencia 

de asociaciones claras en estudios con tamaños muestrales reducidos o características clínicas 

variables. 

De igual forma, se evidenció que no existe una asociación estadísticamente significativa 

entre el tipo de síndrome de Down y la presencia de malformaciones neurológicas en la muestra 

analizada (𝑝 = 0,220: prueba chi-cuadrado; 𝑝 = 0,542: prueba exacta de Fisher). 

En ese sentido, de los 47 pacientes con síndrome de Down tipo trisomía 21, 16 (34 %) 

presentaron malformaciones neurológicas, mientras que 31 (66 %) no las tuvieron. En cambio, 

entre los 3 pacientes con síndrome de Down tipo mosaicismo, ninguno presentó 



 

 

59 

 

malformaciones neurológicas. Las malformaciones neurológicas observadas incluyeron 

disgenesia cortical, que afectó a 16 pacientes (32 %), e hipoplasia cerebelosa, que estuvo 

presente en 4 pacientes (8 %). Ningún paciente presentó hipoplasia o agenesia del cuerpo 

calloso. 

Las malformaciones neurológicas en individuos con síndrome de Down, como la 

disgenesia cortical y la hipoplasia cerebelosa, son consecuencia de alteraciones en el desarrollo 

del sistema nervioso central durante la gestación. Sin embargo, la ausencia de una asociación 

significativa en esta muestra puede explicarse por la baja prevalencia de ciertas 

malformaciones y la heterogeneidad de la población estudiada, lo cual podría reducir la 

capacidad para detectar asociaciones claras (34). 

Al comparar estos resultados con investigaciones previas, se observó que, aunque las 

malformaciones neurológicas son comunes en individuos con síndrome de Down, no siempre 

se asocian con el tipo de síndrome de Down. Por ejemplo, en el estudio de Bletsch et al. (31) 

se identificaron malformaciones neurológicas en individuos con síndrome de Down, pero no 

se encontró una correlación significativa con el tipo de síndrome (trisomía 21 o mosaicismo). 

Esto sugiere que, a pesar de su frecuencia, las malformaciones neurológicas no siempre están 

directamente relacionadas con el tipo específico de síndrome de Down, lo cual puede explicar 

la ausencia de asociaciones claras en estudios con tamaños muestrales reducidos o 

características clínicas variables. 

Finalmente, los resultados obtenidos indican que no existe una asociación 

estadísticamente significativa entre el tipo de síndrome de Down y la presencia de alteraciones 

hematológicas en la muestra analizada (𝑝 = 0,103: prueba exacta de Fisher; 𝑝 = 0,063: prueba 

chi-cuadrado). 

De los 47 pacientes con síndrome de Down tipo trisomía 21, 26 (55,3 %) presentaron 

alteraciones hematológicas, mientras que 21 (44,7 %) no. En cambio, entre los 3 pacientes con 

síndrome de Down tipo mosaicismo, ninguno presentó alteraciones hematológicas. Las 

alteraciones hematológicas observadas en la muestra fueron principalmente leucemia, que 

afectó a 26 pacientes (52,0 %), mientras que no se encontraron casos de anemia ni 

trombocitopenia. 

El hecho de que la anemia fuera la alteración hematológica más común en la muestra 

puede estar relacionado con la predisposición genética y fisiológica de los individuos con 

síndrome de Down a presentar problemas hematológicos, como la deficiencia de hierro o la 

alteración en la producción de glóbulos rojos (32). Sin embargo, la ausencia de una asociación 

significativa puede explicarse por varios factores. Uno de ellos es la baja prevalencia de otras 
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alteraciones hematológicas, como leucemia y trombocitopenia, que fueron nulas en esta 

muestra (33). Esto reduce la capacidad para establecer asociaciones claras entre el tipo de 

síndrome de Down y las alteraciones hematológicas observadas. 

En comparación con estudios previos, se observa que las alteraciones hematológicas, 

aunque comunes en individuos con síndrome de Down, no siempre se asocian con el tipo 

específico de síndrome, ya sea trisomía 21 o mosaicismo. Algunos estudios como el de Hasaart 

et al. (32) han encontrado prevalencias de anemia similares, pero no se ha demostrado una 

correlación significativa entre estas alteraciones y el tipo de síndrome de Down. Lo 

mencionado sugiere que, aunque las alteraciones hematológicas pueden ser un aspecto 

frecuente en individuos con síndrome de Down, su relación con el tipo de síndrome de Down 

no siempre es concluyente. La variabilidad genética entre los pacientes, así como las 

condiciones de salud adicionales, pueden influir en los resultados de estos estudios. 
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CONCLUSIONES 

1. Se determinó que no existe una asociación significativa entre el tipo de síndrome de Down 

y la presencia de malformaciones congénitas en los pacientes con estudio citogenético 

atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 2022 (χ² = 

0,065; 𝑝 = 0,799; prueba exacta de Fisher, 𝑝 = 0,940). Este hallazgo sugiere que la presencia 

de malformaciones congénitas en el síndrome de Down no depende del tipo específico de 

alteración cromosómica. La variabilidad clínica del síndrome de Down parece estar 

influenciada por otros factores más allá del subtipo citogenético, lo que resalta la necesidad 

de un enfoque individualizado en su evaluación y tratamiento. 

2. Se estableció que no existe una asociación significativa entre el tipo de síndrome de Down 

y la presencia de malformaciones cardiovasculares en los pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 

2022 (𝑝 = 0,552: prueba chi-cuadrado; 𝑝 = 0,724: prueba exacta de Fisher). A pesar de no 

alcanzar significancia estadística, se observó una alta prevalencia de defectos auriculares 

(32 %), hipertensión arterial pulmonar (22 %) y defectos ventriculares (20 %). Estos 

resultados coinciden con estudios previos que documentan la prevalencia de defectos 

cardíacos, especialmente los auriculares 

3. Se concluyó que no existe una asociación significativa entre el tipo de síndrome de Down 

y la presencia de malformaciones gastrointestinales en los pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante el año 

2022 (𝑝 = 0,007: prueba chi-cuadrado; 𝑝 = 0,118: prueba exacta de Fisher).  Esto sugiere 

que, aunque no se halló una asociación significativa, la prevalencia de la enfermedad de 

Hirschsprung resalta la importancia de una vigilancia clínica adecuada en pacientes con 

síndrome de Down para gestionar de manera específica las complicaciones 

gastrointestinales. 

4. Se estableció que existe una asociación estadísticamente significativa entre el tipo de 

síndrome de Down y la presencia de malformaciones musculoesqueléticas en los pacientes 

con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, 

durante el año 2022 (𝑝 = 0,000: prueba chi-cuadrado; 𝑝 = 0,014: prueba exacta de Fisher). 

Estos resultados sugieren que las malformaciones musculoesqueléticas, particularmente el 

pie plano congénito, son más prevalentes en esta población, lo que refuerza la hipótesis de 

que la hipotonía muscular característica del síndrome de Down influye en la predisposición 

a estas condiciones. 
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5. Se determinó que no existe una asociación estadísticamente significativa entre el tipo de 

síndrome de Down y la presencia de malformaciones oftalmológicas en los pacientes con 

estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante 

el año 2022 (𝑝 = 0,095: prueba chi-cuadrado; 𝑝 = 0,226: prueba exacta de Fisher). Los 

resultados sugieren que, aunque las cataratas son la malformación oftalmológica más 

prevalente en esta población, la falta de una asociación significativa podría estar 

relacionada con el tamaño reducido de la muestra y la variabilidad genética inherente al 

mosaicismo, lo que limita la capacidad para establecer conclusiones definitivas. 

6. Se concluyó que no existe una asociación estadísticamente significativa entre el tipo de 

síndrome de Down y la presencia de malformaciones endocrinológicas/genitourinarias en 

los pacientes con estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el año 2022 (𝑝 = 0,000: prueba chi-cuadrado; 𝑝 = 0,060: prueba exacta 

de Fisher). Lo mencionado sugiere que, aunque la distopía testicular fue la única 

malformación observada, la falta de una asociación significativa podría estar relacionada 

con la baja frecuencia de estas malformaciones en la población estudiada, así como con la 

naturaleza variable de la expresión fenotípica en los pacientes con mosaicismo, lo cual 

limita la capacidad para establecer conclusiones definitivas. 

7. Se estableció que no existe una asociación estadísticamente significativa entre el tipo de 

síndrome de Down y la presencia de malformaciones orofaciales en los pacientes con 

estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante 

el año 2022 (prueba chi-cuadrado; 𝑝 = 0,237: prueba exacta de Fisher). Estos resultados 

sugieren que, aunque las malformaciones orofaciales, como la hipoplasia mediofacial, 

fueron observadas en la muestra, la falta de una asociación significativa podría estar 

relacionada con la baja frecuencia de estas malformaciones en la población estudiada, así 

como con la variabilidad genética inherente al mosaicismo. Esto limita la capacidad para 

establecer conclusiones definitivas. 

8. Se determinó que no existe una asociación estadísticamente significativa entre el tipo de 

síndrome de Down y la presencia de malformaciones neurológicas en los pacientes con 

estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante 

el año 2022 (prueba chi-cuadrado; 𝑝 = 0,220: prueba exacta de Fisher). Estos resultados 

sugieren que, aunque algunas malformaciones neurológicas, como la disgenesia cortical y 

la hipoplasia cerebelosa, fueron observadas en la muestra, la falta de una asociación 

significativa podría estar relacionada con la baja frecuencia de estas malformaciones en la 
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población estudiada, así como con la heterogeneidad clínica y genética entre los pacientes, 

lo que limita la capacidad para establecer conclusiones definitivas. 

9. Se concluyó que no existe una asociación estadísticamente significativa entre el tipo de 

síndrome de Down y la presencia de alteraciones hematológicas en los pacientes con 

estudio citogenético atendidos en el Hospital Nacional Ramiro Prialé de Huancayo, durante 

el año 2022 (prueba chi-cuadrado; 𝑝 = 0,063: prueba exacta de Fisher; 𝑝 = 0,103). Estos 

resultados sugieren que, aunque se observó la presencia de alteraciones hematológicas, 

como la anemia en la muestra estudiada, la falta de una asociación significativa podría 

explicarse por la baja frecuencia de alteraciones hematológicas en la población analizada y 

la variabilidad clínica entre los pacientes. Además, la baja prevalencia de alteraciones 

hematológicas en la muestra podría haber limitado la capacidad para detectar asociaciones 

claras, lo que restringe la posibilidad de establecer conclusiones definitivas sobre la 

relación entre el tipo de síndrome de Down y las alteraciones hematológicas en esta 

población. 
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RECOMENDACIONES 

1. Se recomienda reforzar la importancia de abordar a cada paciente desde una mirada 

individual. Más allá del subtipo citogenético, se sugiere realizar una evaluación clínica 

integral desde el momento del diagnóstico, considerando que la expresión del síndrome 

puede estar modulada por factores epigenéticos, ambientales o incluso por el azar 

biológico. En esta línea, sería valioso promover investigaciones que busquen comprender 

mejor esta variabilidad fenotípica, explorando aspectos como la expresión diferencial de 

genes o el papel de genes modificadores. 

2. A pesar de no observarse una asociación con el tipo de síndrome de Down, se identificó 

una alta prevalencia de ciertas malformaciones cardíacas, como defectos del septo auricular 

y ventricular, así como hipertensión arterial pulmonar. Por ello, se aconseja implementar, 

sin excepción, protocolos de tamizaje cardiológico desde el nacimiento en todos los 

pacientes con síndrome de Down. Además, sería oportuno impulsar estudios multicéntricos 

a largo plazo que ayuden a entender cómo evolucionan estas condiciones y qué factores 

podrían influir en su curso clínico. 

3. Aunque los datos no evidencian una relación estadísticamente significativa con el tipo de 

síndrome, la presencia de casos de enfermedad de Hirschsprung pone de manifiesto la 

importancia de estar atentos a los síntomas digestivos. Por lo tanto, se recomienda que las 

evaluaciones pediátricas incluyan revisiones digestivas periódicas, prestando especial 

atención a signos como constipación persistente u obstrucción intestinal. Asimismo, futuras 

investigaciones con muestras más amplias podrían contribuir a esclarecer posibles 

predisposiciones vinculadas al subtipo genético. 

4. Se evidenció una asociación significativa, especialmente con el pie plano congénito, lo cual 

subraya la importancia de implementar programas de detección temprana desde los 

primeros años de vida. El abordaje ideal debería ser multidisciplinario, integrando 

fisioterapeutas, ortopedistas y otros especialistas que contribuyan a un manejo integral. 

Además, sería útil promover estudios que profundicen en cómo características propias del 

síndrome, como la hipotonía o la laxitud ligamentosa, se relacionan con la genética y 

favorecen ciertas alteraciones musculoesqueléticas. 

5.  Aunque las cataratas fueron la alteración más reportada, no se encontró una relación clara 

con el subtipo citogenético. No obstante, se recomienda mantener una vigilancia 

oftalmológica activa desde la infancia, con controles visuales periódicos que permitan 

detectar a tiempo cualquier afectación que pudiera comprometer el desarrollo cognitivo o 
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funcional. Dado que el tamaño muestral pudo haber limitado los hallazgos, sería útil 

realizar estudios con mayor poder estadístico que permitan confirmar o refutar estas 

observaciones. 

6. La única alteración registrada fue la distopía testicular, sin que se estableciera una relación 

significativa con el tipo de síndrome. No obstante, estos hallazgos deben tomarse con 

cautela debido al bajo número de casos. Se sugiere incluir evaluaciones endocrinas y 

urológicas como parte del seguimiento habitual, dado que estas alteraciones pueden tener 

implicaciones importantes en el desarrollo puberal, la fertilidad y la función hormonal. 

También se recomienda ampliar la muestra en futuros estudios e incorporar análisis 

hormonales más detallados. 

7. Aunque no se halló una relación estadística con el subtipo genético, se reportaron casos de 

hipoplasia mediofacial que podrían interferir con funciones básicas como la alimentación, 

el habla o la respiración. Por ello, es clave mantener una observación clínica continua y 

establecer protocolos de atención odontopediátrica y fonoaudiológica desde etapas 

tempranas. Además, sería conveniente investigar el papel de otros factores genéticos que 

podrían influir en la aparición de estas alteraciones. 

8. Las anomalías neurológicas fueron poco frecuentes y no mostraron relación con el tipo de 

síndrome de Down. Sin embargo, es importante no subestimar su posible impacto. Se 

recomienda incorporar técnicas de neuroimagen más sensibles y ampliar el tamaño 

muestral en futuras investigaciones para detectar alteraciones sutiles del neurodesarrollo. 

Además, los controles pediátricos deberían incluir evaluaciones sistemáticas del desarrollo 

neurológico para identificar, a tiempo, cualquier retraso o disfunción que pudiera 

beneficiarse de intervenciones especializadas. 

9. Aunque no se estableció una asociación significativa con el tipo de síndrome, algunos 

pacientes presentaron leucemia, lo cual refuerza la necesidad de realizar controles 

hematológicos de manera rutinaria. Los niños con síndrome de Down tienen un mayor 

riesgo de desarrollar ciertas condiciones hematológicas, como deficiencias nutricionales o 

leucemias, por lo que se recomienda un monitoreo cuidadoso. También se sugiere impulsar 

investigaciones con cohortes más amplias para explorar la forma en que las variantes como 

el mosaicismo podrían influir en la susceptibilidad de estas alteraciones. 
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ANEXOS 

Anexo 1. Matriz de consistencia  

Problemas Objetivos Hipótesis Variables Dimensiones Indicadores Metodología 

Problema general 

  

¿Existe asociación entre las 

malformaciones congénitas y el 

tipo de síndrome de Down en 

pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el 

Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 

2022? 

Objetivo general 

 

Determinar si existe asociación 

entre las malformaciones 

congénitas y el tipo de síndrome 

de Down en pacientes con 

estudio citogenético atendidos 

en el Hospital Nacional Ramiro 

Prialé de Huancayo, durante el 

año 2022. 

Hipótesis general 

 

Existe asociación significativa 

entre las malformaciones 

congénitas y el tipo de síndrome 

de Down en pacientes con 

estudio citogenético atendidos 

en el Hospital Nacional Ramiro 

Prialé de Huancayo, durante el 

año 2022. 

Malformaciones 

congénitas 

Malformaciones 

cardiovasculares 

Presenta 

hipertensión 

arterial pulmonar 

Enfoque: 

Cuantitativo  

 

Tipo: 

Básico 

  

Nivel: 

Correlacional 

 

Diseño: 

No experimental de 

corte transversal. 

 

Población: 

La población estuvo 

constituida por 57 

historias clínicas de 

pacientes con 

Síndrome de Down 

atendidos en el 

Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de 

Presenta defectos 

ventriculares 

Presenta defectos 

auriculares 

Presenta 

tetralogía de 

Fallot 

Malformaciones 

gastrointestinales 

Presenta atresia 

duodenal 

Presenta 

enfermedad de 

Hirschsprung 

Presenta 

megacolon 

Malformaciones 

musculoesqueléticas 

Presenta luxación 

congénita de 

rodillas 

Presenta pie 

plano congénito 
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Malformaciones 

oftalmológicas 

Presenta 

cataratas 

Huancayo, durante el 

año 2022. 

 

Tipo de muestro  

Muestreo 

probabilístico. 

 

Muestra  

La muestra estuvo 

constituida por 50 

historias clínicas de 

pacientes con 

Síndrome de Down 

atendidos en el 

Hospital Nacional 

Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el 

año 2022. 

 

Técnicas de 

recolección de datos  

 

Análisis documental 

uso de ficha de 

recolección de datos.  

Presenta 

estrabismo 

Presenta 

glaucoma 

Malformaciones 

endocrinológicas 

Presenta distopía 

testicular 

Malformaciones 

orofaciales 

Presenta 

hipoplasia 

mediofacial 

Malformaciones 

neurológicas 

Hipoplasia 

cerebelosa 

Disgenesia 

cortical 

Hipoplasia o 

agenesia del 

cuerpo calloso 

Alteraciones 

hematógenas 

Leucemia 

Anemia 

Trombocitopenia 

Problemas específicos 

 

¿Existe asociación entre las 

malformaciones 

cardiovasculares y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes 

con estudio citogenético 

Objetivos específicos 

 

Establecer si existe asociación 

entre las malformaciones 

cardiovasculares y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes 

con estudio citogenético 

Hipótesis específicas 

 

Hi1: Existe asociación 

significativa entre las 

malformaciones 

cardiovasculares y el síndrome 

de Down en pacientes con 

Tipo de 

síndrome de 

Down 

Mono dimensional: 

Tipo de síndrome 

de Down 

Presenta trisomía 

21 libre 

Presenta 

Mosaicismo 

Presenta 

Translocación 

robertsoniana 
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atendidos en el Hospital 

Nacional Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el año 2022? 

 

¿Existe asociación entre las 

malformaciones 

gastrointestinales y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes 

con estudio citogenético 

atendidos en el Hospital 

Nacional Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el año 2022?  

 

¿Existe asociación entre las 

malformaciones 

musculoesqueléticas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes 

con estudio citogenético 

atendidos en el Hospital 

Nacional Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el año 2022? 

 

¿Existe asociación entre las 

malformaciones oftalmológicas 

y el tipo de síndrome de Down en 

pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el 

Hospital Nacional Ramiro Prialé 

atendidos en el Hospital 

Nacional Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el año 2022. 

 

Establecer si existe asociación 

entre las malformaciones 

gastrointestinales y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes 

con estudio citogenético 

atendidos en el Hospital 

Nacional Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el año 2022. 

 

Establecer si existe asociación 

entre las malformaciones 

musculoesqueléticas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes 

con estudio citogenético 

atendidos en el Hospital 

Nacional Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el año 2022. 

 

Establecer si existe asociación 

entre las malformaciones 

oftalmológicas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes 

con estudio citogenético 

atendidos en el Hospital 

estudio citogenético atendidos 

en el Hospital Nacional Ramiro 

Prialé de Huancayo, durante el 

año 2022. 

 

Hi2: Existe asociación 

significativa entre las 

malformaciones 

gastrointestinales y el síndrome 

de Down en pacientes con 

estudio citogenético atendidos 

en el Hospital Nacional Ramiro 

Prialé de Huancayo, durante el 

año 2022. 

 

Hi3: Existe asociación 

significativa entre las 

malformaciones 

musculoesqueléticas y el 

síndrome de Down en pacientes 

con estudio citogenético 

atendidos en el Hospital 

Nacional Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el año 2022. 

 

Hi4: Existe asociación 

significativa entre las 

malformaciones oftalmológicas 

y el tipo de síndrome de Down en 
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de Huancayo, durante el año 

2022? 

 

¿Existe asociación entre las 

malformaciones 

endocrinológicas/genitourinarias 

y el tipo de síndrome de Down en 

pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el 

Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 

2022? 

 

¿Existe asociación entre las 

malformaciones orofaciales y el 

tipo de síndrome de Down en 

pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el 

Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 

2022? 

 

¿Existe asociación entre las 

malformaciones neurológicas y 

el tipo de síndrome de Down en 

pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el 

Hospital Nacional Ramiro Prialé 

Nacional Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el año 2022. 

 

Establecer si existe asociación 

entre las malformaciones 

endocrinológicas/genitourinarias 

y el tipo de síndrome de Down en 

pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el 

Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 

2022. 

 

Establecer si existe asociación 

entre las malformaciones 

orofaciales y el tipo de síndrome 

de Down en pacientes con 

estudio citogenético atendidos 

en el Hospital Nacional Ramiro 

Prialé de Huancayo, durante el 

año 2022. 

 

Establecer si existe asociación 

entre las malformaciones 

neurológicas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes 

con estudio citogenético 

atendidos en el Hospital 

pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el 

Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 

2022. 

 

Hi5: Existe asociación 

significativa entre las 

malformaciones 

endocrinológicas/genitourinarias 

y el tipo de síndrome de Down en 

pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el 

Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 

2022. 

 

Hi6: Existe asociación 

significativa entre las 

malformaciones orofaciales y el 

tipo de síndrome de Down en 

pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el 

Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 

2022. 

 

Hi7: Existe asociación 

significativa entre las 
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de Huancayo, durante el año 

2022? 

 

¿Existe asociación entre las 

alteraciones hematológicas y el 

tipo de síndrome de Down en 

pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el 

Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 

2022? 

 

Nacional Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el año 2022. 

 

Establecer si existe asociación 

entre las alteraciones 

hematológicas y el tipo de 

síndrome de Down en pacientes 

con estudio citogenético 

atendidos en el Hospital 

Nacional Ramiro Prialé de 

Huancayo, durante el año 2022. 

malformaciones neurológicas y 

el tipo de síndrome de Down en 

pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el 

Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 

2022. 

 

Hi8: Existe asociación 

significativa entre las 

alteraciones hematológicas y el 

tipo de síndrome de Down en 

pacientes con estudio 

citogenético atendidos en el 

Hospital Nacional Ramiro Prialé 

de Huancayo, durante el año 

2022. 
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Anexo 2. Instrumento  

Ficha de recolección de datos: Malformaciones en pacientes con síndrome de Down 

Código del paciente: ___________ 

Fecha de recolección: ___ / ___ / 202_ 

I. Tipo de síndrome de Down 

N° Tipo de síndrome de Down 
Presenta 

Si  No 

1 

Trisomía 21 libre   

Mosaicismo    

Translocación robertsoniana    

 

II. Malformaciones cardiovasculares 

N° Malformaciones cardiovasculares 
Presenta 

Si  No 

2 Hipertensión arterial pulmonar   

3 Defectos ventriculares   

4 Defectos auriculares   

5 Tetralogía de Fallot   

 

III. Malformaciones gastrointestinales 

N° Malformaciones gastrointestinales 
Presenta 

Si  No 

6 Atresia duodenal   

7 Enfermedad de Hirschsprung   

8 Megacolon   

   

IV. Malformaciones musculoesqueléticas 

N° Malformaciones musculoesqueléticas 
Presenta 

Si  No 

9 Luxación congénita de rodillas   

10 Pie plano congénito    
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V. Malformaciones oftalmológicas 

N° Malformaciones oftalmológicas 
Presenta 

Si  No 

11 Cataratas   

12 Estrabismo   

13 Glaucoma   

   

VI. Malformaciones endocrinológicas / genitourinarias 

N° 
Malformaciones endocrinológicas / 

genitourinarias 

Presenta 

Si  No 

14 Distopía testicular   

 

VII. Malformaciones orofaciales 

N° Malformaciones orofaciales 
Presenta 

Si  No 

15 Hipoplasia mediofacial   

  

VIII. Malformaciones neurológicas  

N° Malformaciones neurológicas 
Presenta 

Si  No 

16 Hipoplasia cerebelosa   

17 Disgenesia cortical   

18 Hipoplasia o agenesia del cuerpo calloso   

 

IX. Alteraciones hematógenas  

N° Alteraciones hematógenas 
Presenta 

Si  No 

18 Leucemia   

20 Anemia   

21 Trombocitopenia   
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Anexo 3: Validación del instrumento 
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Anexo 4: Documento de aprobación por el Comité de Ética de la UC 
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Anexo 5: Aprobación de la aplicación del proyecto 
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Anexo 6. Compromiso de autoría. 

Compromiso de autoría 
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Anexo 7. Declaración de confidencialidad  

Declaración de confidencialidad 
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Anexo 8. Fotos 
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