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DERMATOSIS Y CARACTERISTICAS CLINICAS EN NINOS CON TRISOMIA 21 REGULAR.
INTRODUCCION

El Sindrome de Down es la enfermiedad cromosdnuca mas frecuente y mejor conocida, la
descripcién de la enfermedad por Séguin en 1846 y la verificacion de naturaleza citogenética por
Lejeune, Gautier y Turpin en 1959 marcan ef inicio det estudio en pacientes con sindromse Down.
Su frecuencia es ds 1 en 600 - 800 recién nacidos y no depende de factores étricos pero si de la
edad matemna Usualmente el diagnostico clinico no ofrece dificultad. Come regla general los
desdrdenes cromosémicos no se asocian a lesiones especificas de Ia piel. Una excepcion es el
sindrome de Down en donde las man festaciones clinicas o fenotipo son bastante caracteristicos y
la frecuencia de dermatosis cada vez se describen en mayor nimero

QOBJETIVO

Establecer la frecuencia y clasificacion de dermatosis en nifios con trisomia 21 regular, en un
Hospital de Pediatria de 3er nivel

MATERIAL Y METODOS

Se realizé un estudio prospectivo de 52 nifios con diagndstico fenotipice y citogenético de trisomia
21 regular en el Hospital de Pediatria del Centro Médico Nacional en el servicio de Consulta
Externa de dermatologia durante el periodo de marzo de 1998 a febrero de 1999 a quienes se les
realizd evaluacion clinica y dermatoiégica para establecer 1a frecuencia de dermatosis. Para el

andlisis de datos se utihzd andlisis univaniado, con céleulo de frecuencias, medidas de tendencia
central y dispersion.

RESULTADOS

52 pacientes con edades comprendidas de 1 mes a 12 afios con una mediana para la edad de 12
meses Veintisiete fueron hombres (51.8%) y 25 fueron mujeres (49 2 %). Se encontraron 16
diagndsticos dermatolégicos en donde el 42.3% tenia por lo menos 3 dermatosis asociadas.

La dermatosis mas frecuente observada fue la xerosis en 59% de los pacientes. Las lineas de

Beau 7 2% y el Nevo lanoso en 3 8% de los pacientes fuaron hallazgos menos frecuentss no
descritos previamente.

El fenotipo 0 caracteristicas clinicas en los 52 pacientes se encontré que el 96% tenian diez
caracteristicas clinicas y sélo el 1 9% tenlan 4 En donde e dismorfismo craneofacial predominé y
que se manifestd en 100% de los pacientes con facies plana, fisuras palpebrales oblicuas en $6%,
pelo lacie 92% v epicanto 84% principalments,

CONCLUSIONES

Las alteraciones cutdneas en mitos con trisomia 21 regular, son vaniadas y a través del tiampo se
van describiendo un nimero mayor, Su prevalencia en aproximadamente en un 98% y de acuerdo
a estudios mencionados, astas son diferentes ralacionados con aspeactos tales como sexo, edad,
patologia asociada, estado nutricional y relacion con ef medio ambiente Estudios posteriores

requieren de tomar en consideracion estos aspectos y estabtecer st exste aiguna relacion con la
naturaleza citogenética



ANTECEDENTES
El sindrome Down es la enfermedad cromosdmica mas frecuente y mejor

conocida. Es histdricamente importante ya que la verificacion de su naturaleza
cromosomica por Lejeune, Gautier y Turpin en 1959 marca el inicio de la
citogenética médica. Las varaciones en las frecuencias encontradas en los
diversos estudios son de 1 por cada 400 a 800 recién nacidos. Asi, por ejemplo, en
el estudio de Salamanca y colaboradores, se analizarén citogenéticamente los
5125 recién nacidos consecutivos y se encontrd una frecuencia de 1:424. Este no

depende de factores étnicos, pero si de 1a edad materna. t.2.4

l.a primera descripcion de esta enfermedad fue hecha por Séguin en 1848 que lo
designé como “ia idiocia furfurdcea”. El término de "idiocia de tipo mongdlico™ fue
dado a esta condicién en 1866 por John Langdon Down, a pariir de esa fecha la
palabra mas usada para definir esta entidad fue la de *mongolismo” y al nifio
afectado se le denominaba "mongol”. El que se caracterizaba por cara plana,
amplia y desprovista de prominencias con mejillas redondas y extendidas
fateralmente. Los cjos oblicuos y el angulo interno separado mas de lo normal uno
del otro. En 1965 fa Organizaciébn Mundial de la Salud cambid el término de
mongolismo por el de “Sindrome Down” ya que el previo se consideraba ofensivo *
La etilogia no esta ain plenamente esclarecida, pero un hecho notable conocido
del sindrome Down en el caso de la trisomia 21 regular es su relacién con la edad
materna. El defecto basico consiste en una trisomia de! segmento distal q 22.
Existiendo una predileccion por el sexo masculino, 3
Desde el punto de vista citogenético existen tres tipos de trisomia 21.
a) Trisomia 21 regular presente en e 92.5% de los casos
b) Trisomia 21 por translocacion robertsoniana observada en el 4.8% de los
pacientes.

¢) Trisomia 21 en mosaico que ocurre en 2.7% de los casos.

Trisomia 21 Regular



Esta trisomia se debe a una no disyuncion (meiosis | materna en” 70%: 0 meiosis |
y I paterna: cada una 15%). En la no disyuncion existe a menudo una correlacion
en la edad avanzada de la madre Se piensa que esta relacionade con &l
envejecimiento del ovocito que lo deja en estado inanimado durante la divisién
meidtica de la vida fetal tardia, la exposicion de la madre a radiacion del abdomen,
etiologia viral, por la mayor frecuencia de nifios con trisomia 21, después de las
epidemias con hepatitis infecciosa, madurez excesiva del huevo; por fecundacién
tardia, debido a una menor frecuencia de coitos y la presencia de anticuerpos
antitiroidecs en los enfermos y sus madres. Por (ifimo la predisposicion genética.
Ei riesgo de recurrencia es bajo y pedria estimarse entre 1 y 2%. El de ocurrencia
esta en funcién de la edad matermna: cuando la edad materna esta entre 15 y 20
afios el riesgo de tener un nifio con sindrome Down es 1 por 1500; 30 a 34 es de
unc por 800; 35 a 39 afios es de 1 por 270; de 40 a 44 afios es de 1 por 100 y
mayores de 45 afios es de 1 por 50. **°

Trisomia por Translocacion.

Este es independiente de la edad materna y se produce por la transferencia de un
segmento de cromosoma a otro. En mds de la mitad, la transiocacién ocume con
un cromosoma del grupo 13-15; lo mas frecuente (60%) es que se produzca con el
cromosoma 14, y con menor frecuencia ( 20% cada uno) con el 13 6 15. La
translocacién ocurre en 40 % de los casos con cromosomas del grupo G (En un
85% con el 21y 15% con el 22).

En la mitad de los casos la translocacion ocurre por primera vez, quedando
balanceado el complemento cromosémico: Que no origina obligadamente un
desarrollo anomal en los individuos. Si fa madre es portadora de translocacion
balanceada el riesgo de recurrencia es de 15 % y si es el padre cerca del 5%; para
una t 21q22q. Un 10% de riesgo si es la madre, Y un 2% si es el padre; mas para
21g21q.

Existe la posibilidad de que el 33% del total de mifios con sindrome Down uno de
los padres a pesar de ser fisica y mentalmente normat sea portador de

translocacion. *'*




Trisomia por Mosaicismo.

Es consecuencia de un rezago anafasico en la mitosis de cigdto lo que da una
linea celular normal y ofras alterada. En general las malformaciones son menos
graves si la divisién anormal sucede en etapas mas tardias. °°¢

A partir de la descripcién de las caracteristicas fisicas de los nifios con sindrome
Down en 1866, se han descrito cerca de 300 signos o manifestaciones clinicas en
estos nifcs. Sin embargo, algunas de ellas se encuentran con mas frecuencia,
cuatro  se encuentran en el total de nifios y 6 en el 50%. Usualmente, el
diagnostico clinico no ofrece dificultad Y puede hacerse en base a la hipotonia
muscular, hiperlaxitud articular y dismorfia craneofacial tipicamente caracterizado
por braquicefaiia, occipucio plano, fisura paipebral oblicua, epicanto bilateral,
puente nasal deprimido, macroglosia relativa y pabellones auriculares pequefios e
implantacion baja. Otros signos frecuentes son clinodactilia, pliegue palmar tnico y
didstasis de rectos.

El retardo mental es constante. También estan asociadas al sindrome otras
malformaciones de ellas las cardiopatias { Canmal AV.ClV, CIA, PCA) que se
presentan en el 40% de los casos y, con frecuencia se encuentran alteraciones
intestinales (estenosis duodenal, pancreas anular y atresia anal). La pubertad es
retrasada en ambos sexos y Gnicamente la mujer es fértil. La esperanza de vida al
nacimiento es de 16.2 afios y apenas 8% sobreviven después de los 40 afios. '3

Como regla general, los trastornos cromosémicos no se asocian a lesiones
especificas de la piel. Una excepcion es el sindrome Down en donde las lesiones
no son patognomodnicas de la condicién, pero son bastante caracteristicas. La piei
del lactante con sindrome Down es suave y aterciopelada y la del tronco parece
marmorata A los 5 - 10 afios se vuelve seca, gruesa y aspera y a los 15 afos mas
del 70% muestra xerosis generalizada de leve a moderado 7




Pocos estudios sobre los aspectos dermatoldgicos en nifios con sindrome Down se
han reportado. Los primeros trabajos al respecto por Zeligman y Scalia (1954)
sobre las manifestaciones dermatolégicas en 106 nifios con sindrome Down con
edades comprendidas entre 1 a 43 afios describen que el 100% tuvieron protusion
y/o fisura def labio inferior, lengua escrotal 100%, acrocianosis 85%, xerosis 69%,
queratosis palmar y plantar 21% y otras en menor frecuencia como dermatitis
seborréica 3%, alopecia areata 2%, dermatitis atépica 0.9%,carotenodermia
0.95%. ®

Kersting y Rapaport realizaron en 1958 un estudio clinico - patoldgico en 232 nifios
con sindrome Down, con edades de 5 a mas de 20 afios; 173 (74.6%)
demostraron liquenificacion localizada hiperqueratésica, siendo los sitios mas
frecuentes el dorso de las extremidades superiores. En este grupo el 90%
manifestod xerosis en diferentes grados, considerando Ia xerosis como una forma
ictiosis leve.

Excluyendo a dos pacientes con ictiosis vulgaris, 57 pacientes no mostraron datos
de liquen simple; de los cuales 17 fueron menores de 10 afios. Se examinaron a
204 pacientes comparativamente con paralisis cerebral, se encontré una
frecuencia de 35% con algin grado de eczema liquenificado. Que fue menor
comparado con ios nifios de sindrome Down,

Concluyendo que la incidencia de liquenificacién  hiperqueratosica focalizada y
xerosis es alta en nifios con sindrome Down a mayor edad. °

Carter y Brian en 1976 realizaron un estudio en 214 nifios con diagnostico clinico y
citogenético en nifios con sindrome Down. Ninguno se reportd con translocacion.
Las edades comprendidas de 12 a 48 afios. El proposito del estudio fue reportar la
incidencia de Alopecia areata (9%); ademas de Ia alta incidencia de xerosis 85%,
dermatitis atopica 56 %, dermatitis seborréica 36 %, tifa pedis 76%, siringomas
39% vy, otros de menor frecuencia como cutis marmorata 8%, witiligo 1%, y piel
redundante en cuello 5% '

Scherbenske y cols. en 1980 reportaron el caso de un paciente con sindrome de
Down y elastosis perforante serpinginosa, ademas de una revisién de las diversas
manifestaciones cutaneas y oculares en estas pacientes. Encontrando que algunas



de las anormalidades mas comunes fueron occipucic plano, puente nasal
deprimido, cuello corto, clincdactilia, pliegue palmar transverso y aumento del
espacio entre el primer y segundo dedo en mas del 50 % de los casos como
caracteristicas fenotipicas. "'

Se mencionan otras manifestaciones cutdneas como elastosis perforante
serpinguinosa <5 %, alopecia areata 1% y siringomas 18%,.

La xerosis, dematitis atdpica y dermatitis seborréica ocurren mas frecuentemente en
personas con sindrome Down y estos desordenes de la piel pueden ser mas graves.
Cufis mamorata, acrocianosis y carotenodermia son otras manifestaciones descritas con
una frecuencia menor. "'

Salas, Gonzalez y Maldonado en un estudio prospective en 1998 de 72 pacientes con
sindrome Down, de 2 a 37 afios reportan como la demmatosis mas frecuentemente
observada: lengua geografica (61%), onicomicosis 32%, siringomas 28%, queratosis pilar
11%, pseudoacontosis nigricans relacionada con obesidad y tika corporal 8%
respectivamente._ 2

Se han descrito algunos trastomos del tejido conjuntivo como fendmenos de eliminacién
transepidérmica que originalmente fueron descritos por Mehregan en 1967. Este grupo de
desordenes incluyen ia elastosis perforante serpinginosa, colagenosis perforante reactiva,
foliculitis perforante y enfermedad de Kyrle; las que subsecuentemente se han reportado
en grupos de familias con caracter autosomico recesivo, ¥ en reporte de casos con
sindrome Down. ™

La elastosis perforante serpinginosa es la alleracién més frecuenltemente asociada al
sindrome Down con una incidencia del 20% y en algunos casos asociada a deficiencia de
Vitamina A, como menciona Saugier y Cols. Quienes reporiaron el caso de un paciente
de 21 afios con sindrome Down. Y se cree que esto se debe al efecto querato regulador
de la vitamina A; la deficiencia de la misma agrava al cuadro en estos pacientes.

La colagenosis perforante reactiva se reponté como caso asociadc a sindrome de Down y
Hepatitis Lupoide. La incidencia de esta es de menos del 4%, y la asociacion con hepatitis
lupoide no se conocia, - ™

Existen ademas otros trastornos de tejido conjuntivo como; colagenosis mdltiple que son
hamartomas de tejide conjuntivo beniguo asintomaticos asociados con poca frecuencia a

nifios con sindrome Down, 10 que pueden ser coincidental. Sin embargo estos contienen



tejido fibroso igual que los siingomas, también asociados al sindrome y no se ha
establecido la relacion etioldgica de ambos con el mismo. °

Los Nevos de tejido conjuntivo descritos por primera vez por Lewandowsky en 1921 y
que pueden existir sin asociacién a una condicién patolgica, se reportan como casos en
nifios cen sindrome Down; en 1'979 Kopec reportd; el casc de un paciente de 47 afios y
en 1995 Sais G. y Cols. reportarén otro caso asociado a calcinocis cutis en un paciente
de 7 afios con sindrome Down. Considerado que estas anormalidades poco frecuentes
ocurren independientemente del sindrome. €17

La calcinocis cutis idiopatica descrita por Sano y Cols. En 1978, que se caracteriza por
nédules subepidérmicos calcificados solitarios y que frecuentemente se localizan en cara,
cuelio y extremidades. Que se mencionan en la literatura como reportes de casos
asociados con sifingomas y nevos de tejido conjuntivo. Considerando su relacién con el
sindrome de Down como idiop4tica. %

Los sirngomas son tumores benignos de las glandulas sudoriparas ecrinas y se reportan
con gran frecuencia asociados a sindrome Down.

Butterworth en 1964 en un estudio realizado con 200 pacientes con sindrome Down
reporta una incidencia de 18.5% en la forma cldsica o palpebral, predominando en el sexo
femeruino. Ademas de este estudio existe reporte de casos asociados o problemas de
tejido conjuntive mencionados previamente, ©

Los repories de Urban y cols. en 1981 en un paciente de 17 afios femenino con sindrome
Down de 2 afios de evolucion y el de Corey y cols. en 1988 en paciente masculino de 25
afos en el que se corobora ademés el diagnéstico citogenético de trisomia 21 regular;
mencionan que el tiempo mas comin de inicio de fos sinngomas es la pubertad © la
adolescencia tardia. La relacién de siringomas y sindrome Down no se ha documentado
completamente. 22

Una erupcidn pustular generalizada inusual en un paciente mascutino de 5 dias de edad
con trisom{a 21 reguiar secundario a reaccién leucemoide con comprobacién histolégica

que descrita como feucemia cutis que desapareci6 al remitr la actividad neoplasica; fue
descrta como ¢aso Unico en 1996 por Lemer y cols. 2



PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA.

En términos generales, los transtornos cromosomicos no se asocian a lesiones
especificas de la piel. Una excepcibn es el Sindrome Down, que aunque fas
lesiones dermatolégicas no son patégnomonicas, pueden ser caracteristicas. En
México no existen estudios suficientes sobre los aspectos dermatolégicos en nifios

Down.

Los trastornaos dermatolégicos deben ser identificados como parte del cuidado
integral del nifio y aungue es cierto que existen clinicas muiltidisciplinarias que
cuentan con personal médico, en ocasiones no se le da importancia a los aspectos
dermatoldgicos; probablemente debido a la falta de reportes actualizados o
suficientemente difundidos a este respecto, por lo que nos pianteamos la siguiente

interrogante:

Cuales son y qué caracteristicas tienen las dermatosis mas frecuentemente
identificadas en los nifios con sindrome de Down en un hospital pediatrico de

tercer nivel?
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OBJETIVOS.

Objetivo General.

1. Determinar cudles son y qué caracteristicas tienen las dermatosis mas
frecuentemente identificadas en nifios con sindrome de Down.

Objetivos especificos.

1. Establecer cudles son las dermatosis mas comuinmente identificadas en
nifios con sindrome de Down.

2. Determinar el tipo y caracteristicas de a dermatosis de acuerdo a la
anormalidad cromosémica presentada por los pacientes.

3. Conocer las caracteristicas fenctipicas mas comunes en nifios con
sindrome Down
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METODOLOGIA

CARACTERISTICAS DEL LUGAR DE ESTUDIO

El estudio se realizé en el Hospital de Pediatria del Centro Médico Nacional, Siglo
XX, del Institute Mexicano de! Seguro Social en el periodo comprendido de Marzo
de 1998 a Febrero de 1999.

TIPO DE ESTUDIO

Encuesta Descriptiva

CRITERIOS DE SELECCION
Criterios de Inclusidn

1. Nifios con sindrome Down

2. Con estudio citogenético

3. Cualquier sexo

4. Edad de 0 - 18 afios

5. Con diagnostico de Dermatosis

Criterios de no Inclusién

1. Antecedentes familiar de dermatosis
2. Maltrato Infantil

3. Otra alteracién cromosémica

Criterios de Eliminacién

1. Expediente clinico incompleto.



TAMANO DE LA MUESTRA

No se requiere al tratarse de un estudio descriptivo en el cual se incluiran todos los
Pacientes registrados en el periodo de marzo de 1998 a febrero de 1999.

ANALISIS ESTADISTICO

1.

- Andlisis univariado, con calculo de frecuencias, medidas de tendencia centra Y

dispersién, de acuerdo a la distribucion de las variables. Para variables

Cuantitativas con distribucion normal se emplearon media y desviacion estandar.
Para aquellas variables sin distribicion normal se emplearon a la mediana y
limites intercantiles (Liq) como medidas de resumen

DEFINICION OPERATIVA DE LAS VARIABLES

1.

Alopecia areata: Tricopatia de origen desconocido, caracterizada por pérdida
repentina del pelo, por lo general en placas que dejan areas alopécicas lisas
principalmente en piel cabelluda, siempre reversible redonda de 1 a 3 ¢m. De
diametro con piel lisa acolchonada y brillante por degeneracién de tejido

conectivo a nivel de papila del pelo (Escala nominal, categoria tipo de
morfologia)

. Carotenodermia: Color amarillo de la piel que resulta del depdsito excesivo en la

piel de pigmentos derivados de los carotenos. (Escala nominal, categoria
presente o ausente)

. Colloniquia: Unas en cuchara que pierden su convexidad; alteracion asimétrica y

predomina en manos; puede ser fisiologica, ocupacional o relacionarse con
deficiencia de hierro. (Escala nominal, categoria tipo de morfologia)

Cutis marmorata: Patrén vascular evanecente reticulado, de color rojo o azul por
alteracién vascular vasomotora. (Escala nominal, categoria presente o ausente)

5. Dermatosis Enfermedad de la piel en general {Escala nominal)

Dermatitis atopica: Dermatosis reaccional, crénica, pruriginosa y recidivante, que

afecta prncipalmente pliegues De causa desconocida y presenta tres fases
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cronclégicas del lactante, escolar y adulto. Se caracteriza por ser simétrica con
placas eccematosas o liquenificacidn.(Escala nominal, categoria aguda o
cronica)

7. Dermatitis por contacto. Sindrome reaccional causado por aplicaciébn de una
sustancia en ta piel; se origina por un iritante primario o por un mecanismo de
sensibilizacion. (Escala nominal, categoria aguda o crénica)

8. Fisura labial: Lesién secundaria que se caracteriza por ulceracion fineal que
afecta la dermis superficial localizada.(Escala nominal, categoria presente o
ausente}

9. letericia: Coloracién amarilla de intensidad variable de la piel y mucosas por
deposito de bilirrubina. (Escala nominal, categoria presente o ausente)

10.Lineas de Beau: Lineas transversas de la lamina ungueal por incapacidad de la
matriz ungueal para producir una lamina de grosor normal. {Escala nominal,
categoria presente o ausente)

11.Cabello lacio: Defecto estructural del pelo; lacio delgado y escaso. {Escala
nominal, categoria presente o ausente)

12.Lipoma: Tumor benigno formado de grasa (Escala nominal, categoria tipo de
morfologia)

13.Nevo hipocrémico: Son anomalias congenitas circunscritas a la piel que desde
el nacimiento o en el transcurso de la vida pueden aparecer en diferentes partes
def cuerpo y parece representar un defecto local de produccién de melanina
(Escala nominal, categoria tipo de morfologia)

14.Nevo ‘anoso: Anomalia familiar dei crecimiento del pelo. Se presenta en placas
con un color diferente ai resto del pelo normal y los pelos se hallan juntos,
arrugados simulando rizo de lana de una oveja (Escala nominal, categoria
presente o ausente)

15 Xerosis: Dermatosis generalizada o localizada con escama fina y adherente, la
piel adquiere una descamacion furfuracea y se presenta aspera y seca. {Escala
nominal, categoria aguda o crénica)

16 Sindrome Down' Enfermedad cromosémica que se caracteriza por tener un
cromosoma extra del par 21, (Escala nominal)
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17.Fenctipo: Rasgo observado en un individuo. (Escala nominal, categoria tipo de
morfologia)

18.Cariotipo: Es ordenamiento de los cromosomas seglin su tamafio y la
localizacion det centrémero. (Escala nominal, categorfa ndmero de grupos)

19.Clinodactilia: Incurvacién de uno o mas dedos de las manos o de los pies, que
afecta con maxima frecuencia las falanges distales. (Escala nominal)

20.Criptorquidia; Padecimiento congénito en el que el testiculo se encuentra
permanentemente fuera de la bolsa escrotal o en alguna porcién del trayecto
normal del descenso embrionario. (Escala nominal)

21 _Epicanto: Pequefio repliegue falciforme de la piel, situado en las inmediaciones
del dngulo interno del ojo. (Escala nominal, categoria presente o ausente)

22 Fimosis: Incapacidad de retraccidn del prepucio que impide el descubrimiento
del glande. Puede ser congénita o secundaria a procesos inflamatorios. {Escala
nominal, categoria presente o ausente)

23.Hipotonicidad: Disminucion anommal del tono muscular mas frecuente en
prematuros y con compromisc neurologico (Escala nominal, categoria leve,
moderada a grave)

24 Hernia umbilical: Protusién a traves del anilio umbilical inadecuadamente
cicatrizado; de drganos o tejido abdominal (Escala nominal, categoria presente o
ausente).

25 Hipertelorismo: Aumento de la distancia interpupilar. {Escala nominal ).

26 Macroglosia: Hipertrofia de |a lengua {Escala nominal )

27 Micrognatia:Pequefiez andmala de la mandibula con retroceso del mentén.
{Escala nominal)

28.Pabelldn auncular bajo: Posicion del helix que se encuentra a un nivel por
debajo del plano horizontal trazado del dngulo de |a drbita {Escala nominal)

29.Pliegue transverso unico: Es un pliegue transversal, formado por la fusion de
los pliegues transversal proximal y distal (Escala nominal, categoria presente o
ausente)}
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30.Sindactilia: Proceso en el que dos 0 mas dedos de las manos o de los pies
estan adheridos de forma parcial o completa, debido a la fusion de piel o de
hueso. (Escala nominal)

31.Sinofridia: Faita de separacion entre ambas cejas (Escala nominal, categoria
presente o ausente)

32.Teletelia: Aumento de la distancia intermamilar (Escala nominal)

33.Piel redundante: Los pliegues cutineos profundos en cara posterior del cuello
que se relaciona con sindromes dismorficos (Escala nominal)

34.Lengua escrotal: Prevalencia de surcos profundos en dorso de la lengua
orientada en sentidos diversos (Escala nominal)

35.Doble remolino: Configuracién direccional del cabello ocasionado por el chogue
de comientes del mismo que provoca un ascenso anterior del cabello. Siendo
mas frecuente en la parte posterior y se asocia en algunos sindromes con
microcefalea (Escala nominal, categoria presente o ausente).

+ DISENO DEL ESTUDIO

El estudio se realizé en el Hospital de Pediatria det Centro Médico Nacional *Siglo
XXI", el cual es un centro de atencidn médica de tercer nivel del Instituto Mexicano
del Seguro Sacial, que atiende fos pacientes referidos de los estados de Chiapas,
Guerrero, Morelos, Querétaro y f Sur de la Ciudad de México.

Se incluyeron a todos los pacientes hospitalizados o que acudieron a la Consulta
txterna y que cumplieron los criterios de seleccion de la poblacidn.

En forma prospectiva, fueron sometidos a interrogatorio clinico y exploracion fisica
por un médico residente de pediatria y un médico dermatélogo.

Se investigaron caracteristicas demograficas, tanto del paciente como matemnas:
entre ellas: edad, sexo, enfermedades asociadas, cardiopatia congénita y edad
materna
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Los pacientes se sometieron a exploracion fisica general y dirigida a pie!l y anexos.
Se realizé en su caso descripcion topografica y morfolégica de las dermatosis.

Se realizd captura de la informacion en una base de datos y posteriormente se
realizd analisis estadistico con el programa SPSS version 7.0.

Et proyecto fue aprobado por el comité local de investigacion del hospital. Se
obtuvo, en todos los casos, la aceptacion verbal del padre o madre del paciente
para su evaluacion.
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RESULTADOS.

PACIENTES.

En total se incluyeron a 52 nifios. Todos tuvieron diagnéstico de trisomia 21 regular por
cariotipo. Veintisiete fueron hombres (51%) y 25 mujeres (49%). La mediana para la edad
fue de 12 meses (Liq 6 - 18) (Cuadro 1). La edad materna en promedic fue de 32.7 + 8.2
anos. Predominado en un 40.0% entre 15 - 29 afos. El nimero de embarazos en su
mayoria se encontrd en un 34.6% en secundigestas y 32.6% en primigestas

Veinticuatro pacientes tuvieron una cardiopatia congénita (46.2%), 12 de ellos tenian mas
de una cardiopatia asociada. La persistencia de conducto arterioso se presenté en 14
pacientes (9.2%), comunicacién interauricular {ClA) en 9 (5.9%) y comunicacion
interventricular (CIV) en 8 (5.3%).

Veintisiete pacientes (51.9%) tuvieron ademas el diagnéstico de hiperension arterial
pulmonar, La hipertension fue grave en 15 casos (28.8%), moderada en 6 (11 5%) y leve
en 4 (7.7%).

DERMATQSIS.

Se diagnosticaron 89 dermatosis en los 52 pacientes estudiados. Las mas frecuentes
fueron: xerosis, {n= 30,33.7%), cutis mammorata (n= 19,21.3%), dermatitis seborréica
{n=16,17 9%}, lineas de Beau (n=4,4.4%} y dermatitis de contacto (n=4,4.4%) (Cuadro 2).

Al analizar las dermatosis para cada uno de los pacientes, 30 (57.0%) presentaron
xerosis, cutis marmorata 19 (19.36%), dermatitis seborréica 16 (30.0%). lineas de Beau
4(7.2%) y dermatitis de contacto 4 (7 2%). (Cuadro 3)

Por topografia, la localizacién mas frecuente de la xerosis fue en las plantas, la dermatitis

seborréica en la regidn frontal y panetal y la dermatitis por contacto en el térax antenor.



FENOTIPO

Se encontraron 482 caracteristicas fenotipicas en los 52 sujetos de estudio. Las mas
comunes del fotal de ellas fueron facies plana (n= 52, 10.7%), fisura oblicua de los ojos
{n= 50, 10.3%), cabello lacio (n= 48, 9.9%), epicanto {n=44, 9.1%) cuello corto (n= 40,
8.2%), hipotonicidad (n= 33, 6.8%), clinodactilia {n= 26, 5.3%), hemia umbilical (n= 24,
4.9%) y macroglosia (n= 24.5, 4.9%) {Cuadro 4).

Al analizar estas caracteristicas para cada uno de los pacientes: todos tuvieron facies
plana, 96% fisura oblicua, 92% cabello lacio, 84% epicanto, 76% cuello corto, 63%
hipotonicidad y 48% clinodactiia. Con menor frecuencia se encontraron las
malformaciones de pabeftones auriculares (7%), micrognatia (7%), piel redundante en
cuello (7%), hiperfaxitud ligamentaria (7%), sindactilia (7%) y teletelia (5%). (Cuadro 5)

Como hallazgos fisicos adicionales, se encontraron: criptorquidia, fimosis, labio y paladar
hendido en casos independientes.



DISCUSION

Realizamos un estudio en mifios con diagndstico citogenético de trisomia 21
regular, el cuat es el pnmero en su naturaleza, dado que los estudios previos en los
que se ha revisado la frecuencia de dermatosis se ha hecho en pacientes con
diagnéstico fenotipico principaimente. Solo un estudio menciona el analisis
citogenético, sin ser como objetivo principal establecer la relacién con las
dermatosis en nifilos con sindrome de Down.

La poblacion de estudic estuvo predominantemente integrada por lactantes en un
67%, que difiere un poco respecto a la edad con otros estudios.

En el 100% de los pacientes incluidos en el estudic citogenético correspondio a
Trisomia 21 regular, lo que coincide con lo reporfado en la literatura
aproximadamente def 95%.

De ios 16 diagnosticos dermatolégicos encontrados en los 52 pacientes, se
observo que 42.3% tenian por lo menos 3 dermatosis y sélo en 1.9% se
encontraron & dermatosis conjuntamente.

La incidencia de xerosis se reporta en la literatura entre 70% a 90%. En este
grupo de nifios con sindrome Down se encontrd una frecuencia del 59%. Que fue
ligeramente menor con lo reportado en la literatura. La xerosis en nuestro grupo de
pacientes predomino en piantas. Estos resultados muy probablemente se deban a
la edad de nuestros pacientes, ya que como se sabe este se incrementa con el
tiempo y edad de los mismos.,

Cutis marmorata, se encontrd en 36% estando asociada con cardiopatia en un
68%, con una frecuencia mayor que la reportada por Scherbenske JM. y Cols. En
1990. Este haliazgo coincide con lo que se menciona respecto a la fisiopatologia;
ya que ésta se incrementa en pacientes con cardiopatia, debido a una baja
saturacion de oxigeno y a una circulacion periférica mas lenta en nifios con
sindrome Bown.

La Dermatitis seborréica en la poblacidn general representa hasta 5 a 6% de la
consulta dermatolégica y en los recién nacidos hasta el 12% afectando en un 25%
la piel cabelluda La frecuencia en nifios con sindrome Down se reporta en menos
del 50% y mas especificamente 30% y hasta 2.8% respecto a lo mencionado en la
literatura. Lo que coincidié con lo que se encontré en nuestro estudio de 5.2% con
afeccion en un 100% de fa piel cabelluda.

Otros prablemas dermatolégicos con mencor frecuencia fueren la dermatitis de
contacto 7 2%, alopecia areata 5 2%, carotenodermia 3.8% y algunas mas que
corresponden a lo descrito en la literatura.
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Sin embargo dos trastomos cutaneos; que aunque con una frecuencia menor
como: Nevo lanosos 3.8% y lineas de Beau en 7.2% de nuestros pacientes son
hallazgos descritos por primera vez en este tipo de estudio.

Las lineas de Beau descritas como depresiones transversales cuya etiolégia se
cree secundaria a enfermedades de causa pulmonar, deficiencia de zinc, sindrome
de Steven Johnson, o por trauma local 6 asociado a una condicion eczematosa
cronica °. En donde 2 de 4 de nuestros pacientes no se asociaba a ninguna de
estas enfermedades. Lo que es necesario consideraric como parte de otra
manifestacién dermatologica de nifio con sindrome Down, ¢ en su defecto realizar
estudios posteriores para asociaric con las patologias mencionadas.

Otras manifestaciones cutdneas descritas por Scalia PS. y Zeligman en 1954,
como rosacea, secuelas actinicas, blefaritis, pioderrma, vitiligo y otras. Asi como
los estudios de Karter MN. Y Brian V. en 1976 sobre alopecia areata. En donde
describe ademas: tifias del cuerpo, onicomicosis y siringomas. Y los de Kersting
WD. y Rapopart F.I. en 1958 sobre la incidencia del 74.6% de liquenificacion
hiperqueratésica localizada. Ademas del estudic de Salas AJC. y Cols. en 1998
gue hace mencion de las micosis, queratosis pilaris, pseudoacantosis nigricans,
verrugas vulgares y por (ltimo las alteraciones del tejido conjuntivo, en reporte de
€asos, no se encontraron como hallazgos clinicos en nuestra poblacion de estudio.

Probablemente estd en relacidn a la edad de presentacién y cronicidad de los
padecimientos

Fenotipo

En todo individuo hay una serie de caracteres constitucionales transmitidos por
herencia (genotipo} y modificados por la accion del mundo externc (peristasis). Las
disposiciones hereditarias son eternas y el individuo las transmite a su
descendencia en virtud de la ley de “continuidad del plasma germinal”.

Los nifios con sindrome Down se caracterizan por mas de 300 signos o
manifestaciones clinicas en donde como ya se mencioné 4 de ellos se encuentran
en el total de los ninos y 6 de los mismos en un 90%.

En el 96% de los pacientes se encontraron 12 caracteristicas clinicas
comuntamente y sélo en 1.95% encontraron 4 caracteristicas clinicas
respectivamente

En nuestro estudio se encontraron 27 caracteristicas fisicas entre las que destacan
facies plana 100%, fisura oblicua palpebral 96%, cabelio lacio 92%, hipotonicidad
60.3% y clinodactilia 48%.

El cabello lacio se encontré en el 92% de ios pacientes. En los trabajos
previamente publicados no se reporta su frecuencia, que se sabe es alta. Y
aunque diversos autores lo consideran como un transtormo de anexos, es
Impartante mencionarle mas bien como una caracteristica del nifio con sindrome
de Down, més que como problema dermatol&gico



21

Hipertelorismo , pabellones auriculares con implantacion baja y pliegue transverso
Gnicoe se encontraron en un 34% de los pacientes, que coincide con lo mencionado
en la literatura. La teletelia se encontré en el 5.7% de los pacientes la presencia
de doble remolino en piel cabelluda en 3.8% son hallazgos descritos por primera
vez en nifos con sindrome Down,

CONCLUSIONES

1.~ Las alteraciones cutaneas descritas en e sindrome de Down son muy variadas
y a través del tiempo se van describiendo un nimero mayor de problemas
dermatoldgicos; por los que consideramos prudente exploracicnes fisicas mas
exhaustivas de la piel para identificar dermatosis. Ya que en algunos casos como
xerosis, dermatitis seborréica y neurodermatitis estos pueden ser de mayor
gravedad.

2.- La prevalencia de dermatosis en nifios con sindrome de Down es alta,
aproximadamente en un 98%. Estas son diferentes de acuerdo a los estudios
reportados y posiblemente sus caracteristicas se relacionan con aspectos tales
como edad, sexo, raza, cardiopatia asociada, estado nutricional y su relacién con
el medio ambiente.

3.- Nuestro estudio aporta como caracteristicas fisicas adicionaies en nifios con
Sindrome de Down la presencia de un doble remalino en piel cabelluda, teletelia,
sinofridia.

4.- Como problemas dermatoidgicos descritos por primera vez se menciohan al
Nevo lanoso y lineas de Beau.

5.-La macroglosia considerada por algunos autores como problema dermatolégico
e@s mas bien una caracteristica fisica de estos pacientes; ya que los reportes en la
literatura la mencionan hasta en un 6% en poblacién normal y en otros casos a
nifos con sindrome de Down sin problema clirmco alguno.

6.- La carotenemia mencionada en los articulos de revision y que hace referencia a
ia coloracion de la piel; creemos conveniente aclarar que es un término utilizado
inadecuadamente, ya que la carotenosis o xantosis cltis es un transtorno
pigmentario, metabdlico que se observa tras |2 ingesta excesiva de verduras y
frutas ricas en carotenos los cuales son secretadas por las glandulas sebaceas y
resorbidos por el estrato cérneo y, por lo tanto a la coloracion amarilla de la piet se
le denomina carotenodermia y a la presencia de carotenos en sangre, carotenemia.

7.- Consideramos que una causa por la cual no se encontraron ofro tipo de
dermatosis como. sinngomas, onicomicosis y las alteraciones del tejido conjuntivo,
entre otras fue debido a la edad predominantemente de nuestros pacientes.

La serie que en esle estudio reportamos no es de ninguna manera representativa
de fa ‘otalidad de una poblacidn, por tal fin seria necesario evaluar un ndmero
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mayor de sujetos. De acuerdo con ello para estudios posteriores deberan
evaluarse aspectos tales como edad, sexo, estado nutricional v si la frecuencia de
dermatosis es diferente respecto al tipo de alteracion cromosémica. Nuestro
estudio brinda esta nueva informacion en pacientes con un diagnostico
citogenético con alta consistencia al ser las evaluaciones realizadas por dos
médicos especialistas conjuntamente en el servicio de dermatologia.
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ALTERACIONES DERMATOLOGICAS Y CARACTERISTICAS CLINICAS EN
NINOS CON TRISONOMIA 21 REGULAR.

Cuadro 1. Edad de los pacientes con Trisomia 21 regular.

25

EDAD NUMERO %

RECIEN NACIDO 0 O
LACTANTES 35 87.0
PREESCOLARES 13 250
ESCOLAR 3 57
ADOLESCENTE 1 1.9




ALTERACIONES DERMATOLOGICAS Y CARACTERISTICAS CLINICAS EN
NINOS CON TRISOMIA 21 REGULAR.

Cuadro 2. Frecuencia y tipo de dermatosis en nifios con trisomia 21 regular.

Dermatosis NUMERO %
Xerosis 30 337
Cutis marmorata 19 213
Demmatitis Seborréica 16 17.9
Lineas de Beau 4 4.4
Dermatitis de contacto 4 4.4
Alopecia areata 3 33
Carotenodenmia 2 2.2
Nevo lanoso 2 2.2
Ulcera por NPT 2 2.2
Piel Alipica 1 11
Coiloniquia 1 1.1
Fisura labial 1 11
Lipoma i 1.1
Nevo hipocromico 1 1.1
Ictericia 1 1.1
Dermatitis atopica 1 1.1

TOTAL 89 100 %
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ALTERACIONES DERMATOLOGICAS Y CARACTERISTICAS CLINICAS EN
NINOS CON TRISOMIA 21 REGULAR.

Cuadro 3. Caracteristicas dermatoldgicas en nifios con trisomia 21 regular.

COMUN > 50 DE PACIENTES < 50% DE PACIENTES
CUTIS MARMORATA 6%
XEROSIS 57% | DERMATITIS SEBORREICA 30.0%

LINEAS DE BEAU 72%

DERMATITIS POR 72%
CONTACTO




ALTERACIONES DERMATOLOGICAS Y CARACTERISTICAS CLINICAS EN
NINOS CON TRISOMIA 21 REGULAR.

Cuadro 4. Frecuencia y caracteristicas del fenotipo en nifios con trisomia 21

regular.

Fenotipo NUMERO %
Facies plana 52 10.7
Fisura oblicua 50 10.3
Cabello lacio 48 9.9
Epicanto 44 9.1
Cuello corto 40 82
Hipotonicidad 33 6.8
Clinodactilia 26 5.3
Hemia umbilical 24 49
Macroglosia 24 4.9
Hipertelorismo 18 3.7
Pabellon auricular bajo i8 3.7
Pliegue transversa tmico 18 3.7
Paladar ojival 16 33
Aumento del espacio 1°. Y 2°. 13 26
Ortejo
Sinofridia 9 1.8
Piel laxa 3 1.6
Lengua fisurada 7 1.4
Narinas antevertidas 6 1.2
Malformacion pabellon auncutar 4 8
Micrognatia 4 .8
Picl redundante en cuelio 4 8
Hiperlaxitud ligamentana 4 8
Sindactilia 4 .8
Teletelia 3 6
Doble remolino 2 A4
Criptorquidia | 2
Fimosis 1 2
Labio y palada hendido 1 2

TOTAIL 482 100 %




ALTERACIONES DERMATOLOGICAS Y CARACTERISTICAS CLINICAS EN
NINOCS CON TRISOMIA 21 REGULAR.

Cuadro 5. Caracteristicas fenotipicas en nifios con trisomia 21 regular.

COMUN (> 50 DE LOS PACIENTES) < 50 % DE LOS PACIENTES
FACIES PLANA 100 % CLINODACTILA 48%
FISURA OBLICUA PALPEBRAL 96 % HERNIA UMBILICAL 46%
CABELLO LACIO 92 % MACROGLOSIA 46 %
EPICANTO 34% HIPERTELORISMO 34%
CUELLO CORTO 76 % PABELLON AURICULAR 34 %

CON IMPLANTACION
HIPOTONICIDAD 63% | BAJA




