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Resumen

Titulo: Adherencia a la guia de manejo “Supervision de la salud de nifios con sindrome de Down”

en una institucidon de tercer nivel del nororiente colombiano*

Autora: Silvia Natalia Suarez Mantilla™*

Palabras clave: sindrome de Down, Adherencia a guias, Salud del nifo, Cumplimiento y

Adherencia al tratamiento

Descripcion: La vigilancia en salud de los nifios con sindrome de Down suele ser insuficiente, por
lo anterior, se han creado diferentes guias de seguimiento. Evaluamos la adherencia a las guias de
supervision en salud de la Academia Americana de Pediatria (AAP) de 2011 en una institucion
pediatrica terciaria del noreste de Colombia. Se realizé un estudio descriptivo transversal que
analizo las historias clinicas electronicas de 124 nifios menores de 13 anos (59,7% de sexo
masculino y 66% residian en un area metropolitana) atendidos entre 2012 y 2023. Se encontr6 que
la adherencia global fue del 57%. Las tasas de cumplimiento variaron segun la edad: altas en
neonatos y en nifos en edad escolar (>80%), moderadas en lactantes y preescolares (68%) y bajas
en nifios pequefios (39%). Aunque la mayoria de los nifios recibidé ecocardiograma (99%),
hemograma completo (90%) y cariotipo (78%) durante el primer mes de vida, menos recibieron
evaluacion auditiva oportuna antes de los seis meses (60%) o valoracion oftalmoldgica antes de
los seis meses (34%). Se evidencié una no adherencia significativa durante el primer ano de vida
que persistio en la primera infancia, lo que resalta la necesidad de identificar barreras y mejorar el

cumplimiento de las guias.

*Trabajo de grado
“Facultad de ciencias de la salud, Escuela de Medicina, Especializacion en Pediatria. Director Victor Manuel Mora,
pediatra. Codirectora Martha Lucia Africano, pediatra neonatdloga.
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Abstract

Title: Adherence to the “Health Supervision for Children with Down Syndrome” Management

Guideline in a Tertiary-Care Institution in Northeastern Colombia*

Author: Silvia Natalia Suarez Mantilla** ¥

Keywords: Down syndrome, guideline adherence, child health, pediatrics, medication adherence

Description: Health surveillance of children with Down syndrome is often insufficient. We
assessed adherence to the 2011 American Academy of Pediatrics (AAP) health supervision
guidelines at a tertiary pediatric care institution in northeastern Colombia. This descriptive, cross-
sectional study analyzed electronic medical records of 124 children under 13 years of age (59.7%
male, 66% residing in a metropolitan area) seen between 2012 and 2023. Overall adherence was
57%. Adherence rates varied by age: high in neonates and school-aged children (>80%), moderate
in infants and preschoolers (68%), and low in toddlers (39%). While most children underwent
echocardiogram (99%), complete blood count (90%), and karyotype testing (78%) within the first
month, fewer received timely hearing evaluations by six months (60%) or ophthalmologic
evaluation by six months (34%). Significant non-adherence occurred during the first year and
persisted through early childhood, highlighting the need to identify barriers and improve guideline

compliance.

* Thesis
** Faculty of Health, School of Medicine, Pediatric Specialization Program. Supervisor: Victor Manuel Mora.
Co-supervisor: Martha Lucia Africano.
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Introduccion

El sindrome de Down (SD) es la cromosomopatia mas comun: 1 en 319 a 1000 nacidos
vivos experimenta esta condicion en ausencia de interrupciones (1). En Chile, segun el estudio
ECLAMP presentado en 2014, el SD fue el trastorno genético mas frecuente con un estimado de
650 recién nacidos por cada 250.000 nacidos al afio (2). En Colombia, de acuerdo con el Instituto
Nacional de Salud para el afio 2018 el SD report6 una prevalencia entre 7,75y 16 casos por 10.000
nacidos vivos, con mayor prevalencia de defectos congénitos en el sexo masculino (3,4). Un
estudio de malformaciones congénitas al nacer realizado en Colombia reportd que, del total de
malformaciones encontradas, el 3.3% era SD posicionandose en cuarto lugar (5).

Detectar oportunamente las necesidades de las personas con SD permite optimizar su
atencion, disminuir la morbimortalidad, facilitar el acceso a mas recursos y mejorar
significativamente la calidad de vida tanto de los pacientes como de sus familias, a corto, mediano
y largo plazo. Las guias anticipatorias juegan un papel fundamental al no limitarse inicamente a
la identificacion de alteraciones, sino que ademés impulsan la creacion de servicios de salud
especializados, fortalecen las redes de apoyo y contribuyen al incremento de la calidad y esperanza
de vida para quienes viven con esta condicion. Su correcta aplicacion representa una herramienta
esencial para garantizar una atencion integral y personalizada, evidenciando el valor de la
prevencion y el acompafiamiento continuado (6,7).

En este contexto, la medicion de la adherencia a la guia anticipatoria permite identificar
brechas en la implementacion de las recomendaciones y evaluar la efectividad de las
intervenciones. Contar con datos objetivos sobre el cumplimiento de la guia facilita la toma de

decisiones informadas para optimizar los procesos asistenciales en la poblacién con SD.
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1. Objetivos

1.1 Objetivo general
Evaluar la adherencia a la guia de manejo “Supervision de la salud de nifios con sindrome de

Down” en una institucion de tercer nivel del nororiente colombiano.

1.2 Objetivos especificos
» Describir las caracteristicas sociodemograficas y clinicas de la poblacion a estudio
* Describir el nivel de la adherencia a la guia global
» Describir el nivel de adherencia de acuerdo con el grupo etario (primer mes de vida,
1 — 12 meses, 1-5 afios, 5 - 13 afos)
* Determinar el nivel de adherencia especifico a cada ayuda diagnostica evaluada del

tamizaje

2. Planteamiento del problema

Analizar la adherencia a la guia anticipatoria en el sindrome de Down cobra un valor
especial en el ambito pediatrico, puesto que el sindrome de Down, como la alteraciéon cromos6mica
mas frecuente, plantea desafios constantes en el seguimiento y la actualizacion de estrategias
efectivas, desde la falta de seguimiento sistematizado hasta dificultades en el acceso a servicios y
limitaciones en la formacion profesional.

A nivel mundial, la evaluacion de la adherencia a las guias anticipatorias en el SD ha sido
objeto de diversos estudios que destacan la importancia de un seguimiento sistematico y la

actualizacion constante de las recomendaciones clinicas para mejorar la calidad de vida de esta
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poblacion. En Latinoamérica, la aplicacion y el andlisis de estas guias presentan retos adicionales
debido a las diferencias en los sistemas de salud, el acceso a servicios y la formacién de los
profesionales, lo que ha generado una variabilidad significativa en el cumplimiento de las
recomendaciones. En Colombia, la literatura sobre la adherencia a guias anticipatorias es limitada
y, aunque las guias americanas, como las propuestas por la Academia Americana de Pediatria
(AAP), sirven de referencia internacional y han sido adaptadas en ciertos contextos locales, existe
una necesidad imperante de estudios propios que evalien su implementacion y pertinencia en el
entorno colombiano.

Realizar un estudio local no solo permitiria identificar las brechas especificas en la atencion
y el seguimiento de los nifios con SD, sino también guiar la adaptacion de las recomendaciones
internacionales a las realidades y necesidades del patis.

3. Marco tedrico
3.1 Definicion

El SD, se caracteriza por la presencia de un cromosoma 21 adicional; puede ser causado
por tres tipos de alteraciones genéticas: disyuncion completa, que constituye la forma mas
frecuente (94% de los casos); translocacion, que representa el 3.3% de los casos; y mosaicismo,

que se presenta en el 2.4% de los casos (8).

3.2 Factores de riesgo
El principal factor de riesgo asociado al SD es la edad materna avanzada. La probabilidad
de un embarazo con SD se incrementa significativamente con la edad. En mujeres mayores de 45
aflos, la probabilidad es de 1 en 50 casos, mientras que, en aquellas de edades comprendidas entre

los 15y 29 afios, la probabilidad disminuye a 1 en 1,500 casos. En términos generales, la incidencia
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promedio es de 8.5 recién nacidos con SD por cada 10,000 mujeres menores de 35 afios (9). Hasta
un 90% de los casos de SD se atribuyen a la presencia de un cromosoma 21 adicional de origen
materno. Este fendmeno suele estar vinculado a errores durante la ovogénesis, especificamente
durante la primera divisidn meiotica, que ocurre tipicamente entre las semanas 10y 13 de gestacion
(10).

Ademas de la edad materna, diversos factores de riesgo adicionales han sido identificados
en relacion con el SD. Entre estos se incluyen la obesidad durante el periodo gestacional, el uso de
anticonceptivos orales, condiciones socioecondmicas desfavorables, el habito de fumar y la
exposicion a radiacion. Aunque se han llevado a cabo estudios sobre anomalias cromosomicas
numéricas en los espermatozoides humanos, hasta el momento los resultados no han arrojado
conclusiones definitivas, y no se han identificado factores de riesgo paternos de manera

concluyente (10).

3.3 Diagnostico

No existe un método de diagndstico prenatal totalmente certero, se han implementado
diversas estrategias para la deteccion temprana del sindrome de Down. Durante el primer trimestre
del embarazo, se pueden llevar a cabo medidas como la medicion de la hormona gonadotropina
coriénica humana (B-hCG) en el suero materno y la evaluacion de la proteina plasmatica A
asociada al embarazo (11). Entre las semanas 11+0 y 13+6 de embarazo se realiza una ecografia
de tamizaje genético que permite una evaluacién exhaustiva de los aspectos fisiologicos y
anatomicos del feto (12). En este contexto, la ecografia genética se utiliza para examinar

marcadores especificos del SD en relacion con los diversos sistemas afectados (ver tabla 1) (11).
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A pesar de estos avances, es importante destacar que actualmente no se dispone de un método de

diagnostico prenatal no invasivo absolutamente infalible.

Tabla 1.

Marcadores de SD evaluados en ecografia genética

Sistema afectado Marcadores por evaluar

Cardiaco Defecto del canal auricular-ventricular, comunicacion interauricular,

defectos septales.

Neurologico Quiste del plexo coroideo y ventriculomegalia.

Gastrointestinal Intestino hiperecoico, atresia duodenal, atresia esofagica.

Musculoesquelético Hueso nasal ausente o hipoplésico, humero corto, fémur corto,

clinodactilia.
Genitourinario Pielectasia renal.
Facial Ausencia o hipoplasia del hueso nasal
Otros Pliegue nucal engrosado, restriccion del crecimiento intrauterino,

Tomado y adaptado de: Conner SN, Longman RE, Cahill AG. The role of ultrasound in the

diagnosis of fetal genetic syndromes. Best Pract Res Clin Obstet Gynaecol. 2014;28(3):417-428.

(11).

Con base en los resultados ecograficos, se abre la posibilidad de realizar procedimientos
invasivos, entre ellos la biopsia de vellosidades coridnicas, disponible a partir de la semana 10 de

gestacion. Este método implica la extraccion de muestras de células trofoblésticas y fetales,
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destacando tasas de sensibilidad que oscilan entre el 98,6% y el 99,5%, asi como especificidad
entre el 98,5% y el 98,8% (13).

En contraste, la amniocentesis, un procedimiento mas tardio, se lleva a cabo para analizar
células obtenidas del liquido amnidtico y generalmente se realiza entre la semana 15 y la semana
18 del embarazo (11). La eleccion entre estos métodos mas invasivos dependera de la situacion
especifica y de la informacion obtenida de los estudios ecograficos, brindando a los profesionales
médicos y a los padres una base para tomar decisiones informadas.

El diagndstico postnatal del SD se lleva a cabo tanto de manera clinica, utilizando los
criterios establecidos por Hall, como de laboratorio mediante pruebas citogenéticas, siendo el
cariotipo el estandar de oro (14).

Esta evaluacion cuantitativa de criterios proporciona un marco objetivo para la
identificacion clinica del SD ofreciendo una perspectiva cuantitativa para respaldar las decisiones
diagnosticas y proporcionando una base so6lida para el abordaje médico. La conexion estrecha entre
los criterios de Hall y la confirmacion a través del cariotipo destaca la fiabilidad y la utilidad de

este enfoque en el diagnostico preciso de esta condicion genética.

Tabla 2.

Criterios de Hall
Caracteristica %
Perfil facial plano 90%
Reflejo moro disminuido 85%

Hipotonia 80%
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Hiperlaxitud 80%
Piel redundante en nuca 80%
Fisuras palpebrales oblicuas hacia arriba 80%
Displasia de cadera 70%
Clinodactilia del quinto dedo 59%
Pabellones auriculares displasicos. 60%
Pliegue palmar trasverso. 45%

Adaptada de Hall B. Clin Pediatr.1966;5(1):4-12 (15).

Segutn el consenso de la Asociacion Americana de Pediatria (AAP) la revision clinica en
las primeras 24 horas de vida es muy sensible para detectar alteraciones que sugieran trisomia 21.
Si se sospecha SD, se deben solicitar estudios citogenéticos para la confirmacion. La técnica de
hibridacion in situ por fluorescencia (FISH) permite identificar la presencia de una copia adicional
del cromosoma 21 (16). Sin embargo, es importante sefialar que esta técnica no detecta alteraciones
debidas a traslocaciones (16). A pesar de esta limitacion, el FISH ofrece una opcion rapida, ya que
los resultados pueden estar disponibles en un plazo de 48 a 72 horas. En comparacion, los
resultados del cariotipo, que es una prueba mas exhaustiva, pueden tardar entre dos y tres semanas
en obtenerse. Por lo tanto, el FISH se considera una prueba alternativa inicial (16). El cariotipo se
considera el estdndar de oro, es altamente sensible y especifica (16). Esta técnica permite
identificar el tipo de alteracion cromosomica (trisomia libre, translocacion o mosaicismo). En
casos de deteccion de una translocacion, se recomienda proporcionar asesoramiento a los padres
para determinar si desean someterse a analisis cromosomico (17,18). Esto permitira identificar si

son portadores de la translocacion y evaluar el riesgo de recurrencia en embarazos futuros (17,18).
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3.4 Caracteristicas clinicas
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Las personas con SD exhiben caracteristicas clinicas fenotipicas que, aunque algunas son

comunes y facilmente reconocibles, existen otras menos frecuentes y no tan ampliamente

conocidas, pero de gran importancia. La diversidad fenotipica dentro de esta poblacion resalta la

necesidad de una comprension integral de sus manifestaciones, ya que algunas de estas

caracteristicas menos comunes pueden tener implicaciones significativas en la salud y el bienestar

general de los individuos afectados. Explorar y comprender la gama completa de caracteristicas

fenotipicas en el SD es esencial para ofrecer un enfoque de atenciéon médica y apoyo mas completo

y personalizado (Figura 1).

Figura 1.
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Tomado y adaptado de: Antonarakis SE, Skotko BG, Rafii MS, Strydom A, Pape SE, Bianchi

DW, et al. Down syndrome. Nat Rev Dis Primers 2020;6(1):9. (19).

Manifestaciones neuroldgicas: Representan entre el 20-30% de todas las alteraciones. Se
pueden evidenciar desde el primer afio de vida, cuando se observa un retraso en los hitos del
neurodesarrollo. Un indicador temprano es el inicio tardio del lenguaje, con la primera palabra
manifestandose en promedio al afio y medio de edad. A medida que transcurre la primera década
de vida, se registra una disminucion del coeficiente intelectual. Sin embargo, es relevante destacar
que, una vez establecido este descenso en los primeros afios, la puntuacién del coeficiente
intelectual tiende a mantenerse relativamente constante hasta la adultez (20).

Sus habilidades lingiiisticas son mas amplias en vocabulario que en sintaxis. Sin embargo,
experimentan mayores dificultades para comprender secuencias y reglas gramaticales. Este patron
revela una fortaleza en el aspecto 1éxico, pero resalta desafios especificos en la comprension y
aplicacion de estructuras gramaticales y secuencias lingiiisticas (21).

La hipotonia, se encuentra en hasta el 93.4% de los casos. Ademds, es comun observar
debilidad en el reflejo de Moro, laxitud articular generalizada y trastornos en el patrén de succion
y deglucion(22). Los trastornos neuropsiquiatricos impactan al 17.6% de las personas con SD,
siendo los mas frecuentes el trastorno por déficit de atencion con hiperactividad, el trastorno de
conducta oposicionista desafiante y, de manera destacada, el autismo, que se presenta en hasta un
7% de los casos (23,24). Ademas, investigaciones mas recientes han revelado la presencia de la
enfermedad de Alzheimer en edades mas tempranas en comparacion con la poblacion general

(23,24).
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Manifestaciones cardiovasculares: Entre el 40 - 50% de los pacientes diagnosticados con
sindrome de Down presentan alteraciones cardiovasculares (16). En una cohorte colombiana, se
1dentificd una notable frecuencia de anomalias cardiacas, siendo las mas comunes la comunicacion
interventricular perimembranosa con un 61%, la comunicacion interauricular con un 46%, el
ductus arterioso con un 38%, el canal auriculo-ventricular con un 31%, y el foramen oval
permeable con un 29%. Ante esta prevalencia, se recomienda la realizacion de un ecocardiograma
transtoracico tanto en el periodo prenatal como al momento del nacimiento como una medida de

tamizaje para la deteccion temprana de estas condiciones cardiacas (25).

Manifestaciones musculoesqueléticas : La inestabilidad atlantoaxial, que afecta al 1-2% de
los casos, se origina por una excesiva movilidad en la articulacion entre el atlas (C1) y el eje (C2).
Este fenomeno puede resultar en una subluxacién de la columna cervical. Aunque suele ser
asintomatica en la mayoria de los casos, la compresion sintomatica puede manifestarse con
cervicalgia, torticolis, alteraciones en la marcha, entre otros (16,26).

Se registra una baja estatura en comparacion con la media nacional debido a una produccioén

subdptima de hormona de crecimiento, a causa de una disfuncion hipotalamica (27).

Trastornos sensoriales: Los trastornos oftalmoldgicos impactan a aproximadamente el 80%
de las personas con SD. En orden de frecuencia, las causas mas comunes son errores de refraccion,
estrabismo, nistagmo y cataratas (28). Hasta un 75% de las personas diagnosticadas con SD
experimentan discapacidad auditiva, que puede ser congénita en hasta el 15% de los casos o

adquirida como en el caso de episodios recurrentes de otitis media (16).
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Trastornos pulmonares: Los pacientes con SD tienen anormalidades en los tejidos blandos
y en la estructura 6sea como lo son la orofaringe pequeiia, , la hipoplasia media facial, la obesidad,
los trastornos hipotiroideos, la hipotonia generalizada, la hipertrofia adenoidea y amigdalina lo
que resulta en la obstruccion de las vias respiratorias superiores, aumentando el riesgo de apnea
obstructiva del suefio (AOS) en un 79%. Como medida de prevencion se recomienda la realizacion
de una polisomnografia, pero se sabe que solo el 61% de los pacientes llegan a realizarla y la
mayoria luego de los 5 afios. A pesar de eso, desde la introduccion de la guia de manejo de

pacientes con SD, ha disminuido la edad de realizacion a menos de 4 afos (16,29,30).

Trastornos tiroideos: El mas frecuente es el hipotiroidismo, pero también se pueden
presentar casos de hipertiroidismo primario. Hasta 30% de los pacientes con SD tienen anticuerpos
antitiroideos positivos. El hipotiroidismo se presenta hasta en el 7%, ocurriendo la mitad de los

casos antes de los 8 afos (16,31).

Trastornos hematologicos: Al momento del nacimiento, hasta un 65% de los casos
muestran policitemia (16). La probabilidad de desarrollar leucemia linfoide aguda es
significativamente mayor, estimandose entre 10 a 20 veces mas elevada en niflos con sindrome de
Down en comparacion con aquellos sin la condicion. También se observa, aunque en menor
proporcidn, la presencia de leucemia megacarioblastica aguda y trastorno mieloproliferativo

transitorio neonatal (32).

Trastornos nefrourologicos: Los pacientes con SD presentan un riesgo del 3.2% de

desarrollar anomalias nefrourologicas, abarcando desde el megauréter, el reflujo vesicoureteral, la
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fimosis, el hidrocele, la infertilidad, hasta condiciones mas severas como la dilatacion ureteral, el
displasia renal quistica, las pielectasias, las valvulas uretrales posteriores y la agenesia renal. Entre
las recomendaciones se incluye la realizacion de una ecografia de vias urinarias durante la primera
semana de vida, asi como la implementacion de tamizajes de funcidn renal anuales para detectar

posibles casos de enfermedad renal crénica debido al aumento de riesgo en esta poblacion (33,34).

Trastornos en los adultos: Con el incremento de la sobrevida en SD, se ha observado una
mayor asociacion con diversas patologias, siendo frecuentes las manifestaciones dermatologicas,
como el envejecimiento acelerado y la calvicie prematura, vinculados a la acumulaciéon de ADN
no reparado. Otros fendmenos importantes ocurren a nivel reproductivo, como la menopausia
adelantada entre 4-6 afios respecto de la poblacion general. También se ha registrado una alta
prevalencia de las deficiencias visuales graves en individuos mayores de 50 afios, llegando hasta
un 50%. Ademas, el desarrollo de la enfermedad de Alzheimer se incrementa notablemente,

alcanzando hasta un 80% en la franja de edad entre 50-60 afios (35,36).

Se ha reportado infertilidad masculina debido a un deterioro temprano en la espermatogénesis
(37). También hay més riesgo de psoriasis, enfermedad celiaca, disfunciones inmunoldgicas entre

otras (16,28).

Esperanza de vida: En la actualidad las personas con sindrome de Down disfrutan de una
esperanza de vida significativamente mas extensa. Segin datos de la Sociedad Nacional del
Sindrome de Down de Estados Unidos, la esperanza de vida era de 25 afios en 1983 y actualmente

se situa en alrededor de 60 afios (38). Los estudios hasta 1997 indicaban un promedio de vida de
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49 afios (9). Este avance se atribuye a diversos factores, siendo uno de los principales el acceso a
atencion médica adecuada, que se basa en practicas preventivas para evitar complicaciones graves
asociadas al SD, considerando el hecho de que las personas con SD requieren una supervision
constante y oportuna de salud a lo largo de la vida dado que muchas afecciones médicas no se
presentan Unicamente en las primeras etapas de vida (39). Ademas, se destaca la implementacion
de enfoques integrales que incluyen neuroestimulacion, programas educativos de calidad y otros

aspectos socioculturales que contribuyen al bienestar general.

4. Estado del arte

A pesar de que el diagnostico se puede hacer de manera prenatal, la mayoria de los
pacientes son captados en su nifiez o adolescencia. Por lo anterior, asociaciones como la Academia
Americana de Pediatria (AAP) han realizado una guia de manejo anticipatoria llamada
“Supervision de los nifios y adolescentes con sindrome de Down” con una primera publicacion en
el afio 1994, donde se incluye el abordaje prenatal del SD, con actualizaciones en el ano 2001,
2011y 2022, la ultima con el fin de introducir nuevos aportes para contribuir a la comprension de
las necesidades médicas y el abordaje individualizado de los nifios con SD (40).
Desafortunadamente, muchos aios después de la publicacion de estas recomendaciones de practica
clinica, la evidencia sugiere que dichas pautas no se siguen adecuadamente.

Dada la importancia de la atencion e intervencion temprana en nifios con SD, se requiere
una adecuada adherencia a los programas de tamizaje establecidos; por tanto, es cada vez mas

creciente el nimero de estudios que buscan determinar dicha adherencia, que varia de un pais a

otro (41).
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A nivel internacional, Wexler et al. (2009), condujeron una investigacion con 150 pacientes
captados entre 2004 — 2006, evidenciando que unicamente el 36.3% habia recibido una radiografia
de columna para cuando tenian 3 afios en un tercer nivel (40).

Un estudio posterior, realizado en Estados Unidos por Williams et al. (2017), quienes
evaluaron la adherencia a la guia publicada en 2001 y 2011 por la AAP para una muestra de 124
pacientes con SD, mostraron una mejoria notable en la adherencia, evidenciando que la mayoria
(94%) tenia una radiografia de columna cervical durante el tiempo recomendado de acuerdo con
las pautas de la guia 2001. Adicionalmente, en este ultimo estudio, los hemogramas completos
fueron indicados en un 55% de pacientes, pruebas de tiroides en un 61%, auditivas en un 33% y
tamizaje visual en un 43%, resaltando el hecho de que la adherencia fue mayor en nifios atendidos
por pediatras de atencién primaria, asi como para nifias y también para aquellos pacientes con
seguro médico publico en comparacion con el privado. Notoriamente, no hubo diferencias en la
adherencia por razones de origen étnico o raza (40).

En otro estudio realizado también en Estados Unidos por O’Neill et al. (2018), en una
muestra de 31 nifios con SD en el periodo de 2008 a 2012, se document6 que la adherencia de los
pediatras a la guia de la AAP fue cercana al 85% para tiroides y examen visual, pero
desafortunadamente en solo el 31% de adolescentes con SD se abord6 la sexualidad y en tan solo
en el 7% se evaluaron sintomas de inestabilidad atlantoaxial y atn al 4% de los pacientes que se
atendieron para 2012 se les realizo radiografia de columna a pesar de que esta dejo de ser una
recomendacion de rutina en la guia 2011 (39).

En otras latitudes, un estudio en el hospital pediatrico de Jamaica, conducido por
Livingstone-Sinclair et al. (2018), evalu6 la adherencia a las guias de manejo para los nifios con

SD, encontrando que esta fue subdptima y que Unicamente 1/41 pacientes que tuvo la muestra
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tenia estudios cromosoémicos. Lo anterior evidencia no solo la ausencia de adherencia, sino la
brecha importante entre paises con pocos recursos comparados con aquellos con altos ingresos,
cuyos pacientes con esta condicion se benefician de estudios cromosdémicos en un 80 a 100%.
Adicionalmente, pese a que el 90% de nifios en esta muestra fue diagnosticado en el periodo
neonatal, no todos recibieron el diagnostico durante la primera semana de vida, lo cual repercute
de manera importante en la evaluacion de la funcion tiroidea y alteraciones cardiacas (41).

En Sudafrica, Schoonraad et al. (43), evaluaron la adherencia durante 5 afios a las
directrices de la APP para nifios con SD en una muestra de 62 pacientes de 2010 a 2015 y hallaron
que a 86% de nifios se les brindd apoyo social, nada mas 8% de nifios fueron vistos por genetista,
solo 45% de los nifios estaban matriculados en colegios para estudiantes con necesidades
educativas especiales, solo 14% de los nifios recibieron un ecocardiograma en el primer mes de
vida, solo a un 27% de nifios se les realizd funcion tiroidea y a solo el 11% prueba de audicion,
ambos durante el primer mes de vida. Afortunadamente, la busqueda del reflejo rojo se realizé a
todos los nifios, no obstante, tan solo el 15% de la poblacién del estudio pudo ser revisada por un
oftalmédlogo; lo anterior reafirma las diferencias en las adherencias entre paises con altos y bajos
ingresos, considerando que estos ultimos enfrentan desafios mayores para el cumplimiento de las
directrices establecidas, debido a la sobrecarga al sistema de salud, las amplias distancias entre el
lugar de residencia del paciente hasta el hospital y el dificil acceso a los medios de transporte, asi
como a los servicios especializados (43). Las cifras mencionadas no son coincidencia, pues se ha
estimado que los pacientes con SD requieren un presupuesto de aproximadamente 230,043 dodlares
en sus primeros 18 afios de vida en comparaciéon con personas similares sin anomalias

cromosomicas (44).
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Por otro lado, en Espafa, un estudio realizado de 2005 a 2014 por Aparicio et al (2020),
evaluo las caracteristicas clinicas de adultos con SD en los servicios de Medicina Interna,
encontrando curiosamente que hubo una baja prevalencia en comorbilidades frecuentes en estos
pacientes como sindrome de apnea — hipopnea obstructiva del suefo, trastorno celiaco y depresion;
por otro lado, se encontré que la mayoria de los ingresos correspondian a hombres, que el 48%
ingresod por patologia respiratoria y que 10% lo hizo por patologia cardiaca, considerando ademas
que las comorbilidades mas frecuentes fueron el hipotiroidismo, la epilepsia y la demencia y, lo
que es aun mas importante, el nimero de ingresos de adultos con SD habria aumentado para esa
ultima década (7). Esto da muestra del aumento en la esperanza de vida para pacientes con este
diagndstico, que actualmente es cercana a los 60 afos, y la eventual necesidad de guias
anticipatorias especificas para adultos con sindrome de Down ((38).

En Colombia, la situacion pareciera ser similar a Jamaica, ademads de no existir referentes
sobre el tema. Contreras (45) realizé un estudio en Colombia en la universidad Javeriana (datos no
publicados), enfocado en la evaluacidon del manejo preventivo de pacientes con sindrome de Down
en cuatro centros médicos ubicados en la ciudad de Bogot4d. La muestra incluyé a 52 personas,
55% fueron de sexo masculino y 17.3% eran menores de 25 afios. Al 90.3% de los casos, se les
realizd en algin momento de su vida un cariotipo y el 88% recibid tamizaje tiroideo, detectandose
14 casos con hipotiroidismo. Las principales complicaciones identificadas fueron de indole
gastrointestinal y cardiovascular. Es relevante destacar que no se llevo a cabo diagnostico prenatal
en ningun paciente, y solo uno present6 sospecha en este sentido.

En sintesis, el analisis global de la evidencia muestra que, aunque las guias anticipatorias
para el manejo del sindrome de Down han evolucionado significativamente en las Gltimas décadas

y su implementacion ha demostrado beneficios clinicos claros, la adherencia a estas
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recomendaciones continta siendo heterogénea y, en muchos contextos, limitada. En regiones
como América Latina, y particularmente en Colombia, la escasa disponibilidad de estudios
dificulta dimensionar la magnitud real del problema y resalta la necesidad de investigaciones
locales que permitan identificar las barreras para el cumplimiento de las guias. Esto resulta
fundamental para disefiar estrategias de mejora en la atencion integral y en la vigilancia sistematica

del cumplimiento de las recomendaciones anticipatorias adaptadas a cada contexto.

5. Metodologia
5.1 Tipo de estudio

Estudio de tipo corte transversal descriptivo con datos retrospectivos

5.2 Poblacion

Registros médicos realizadas a participantes con trisomia 21 en la Clinica Materno Infantil

San Luis, Bucaramanga, Santander, Colombia.

5.3 Criterios de inclusion
Registros médicos realizadas a niflos menores de 13 afos entre enero del afio 2012 hasta

diciembre del 2023.

5.4 Criterios de exclusion

Ninguno. Se captaron todos los casos.
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5.5 Proceso de seleccion
Se incluyeron todos los registros médicos que tengan el diagndstico de SD codificado en
el sistema de historias clinicas entre enero 2012 — diciembre 2023, hasta alcanzar el tamano

de muestra calculado.

5.6 Tamaio de muestra

Para calcular el tamafio de la muestra, se realizo un célculo de proporciones con poblacion

N*Z z *p*g
n= l=a/2 5
. 2 . .
finita, empleando la formula: ¢ *(V-D+Z..,"*P*q_Se tuvo en cuenta dos estudios previos:

"Stakeholder Buy-In and Physician Education Improve Adherence to Guidelines for Down
Syndrome" (46) y "Adherence to health management guidelines for children with Down's
syndrome at the Bustamante Hospital for Children, Jamaica" (41). El Marco muestral original
consta de 145 registros médicos. Todos los calculos se llevaron a cabo con un nivel de significancia
(alfa) de 0.05; para encontrar una adherencia a la realizacién de ecocardiograma al 98% con una
precision del 0.01 se requerian 122 registros médicos; para encontrar una adherencia al tamizaje
por oftalmologia del 71% con precision de 0.05 se necesitaban 100 registros médicos; para
encontrar una adherencia al tamizaje auditivo del 66% con precision de 0.05 se debian captar 103
registros médicos.

Se evalud la adherencia a la guia de Supervision de la salud de nifios con sindrome de
Down 2011 (8), de manera global y estratificada por grupo etario (menores de un mes, un mes a
12 meses, 1 a 5 afio y 5 a 12 afios), asi como la adherencia por prueba diagndstica realizada. Las

variables contempladas se detallan en la tabla 1
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5.7 Recoleccion de datos

Se recolectaron los datos de los registros médicos que cumplieron los criterios de inclusion,
el diagndstico de sindrome de Down se realiz6 por medio de la busqueda de registros médicos con
alguno de los siguientes diagnosticos por CIE-10: Q909, Q900, Q901, Q902 que corresponden a:
Sindrome de Down, no especificado, trisomia 21 (por falta de disyuncion meidtica), trisomia 21,
(mosaico, por falta de disyuncion mitdtica), trisomia 21 (por translocacion) respectivamente.

Para la recoleccion de datos, se emple6 un cuestionario realizado en la herramienta
Microsoft Forms; en dicho programa se ingresaron los datos de los registros médicos uno a uno,
siendo identificados mediante un cddigo numérico. Posteriormente, los resultados se exportaron a
Microsoft Excel, donde se cred una base de datos donde se realizaron los analisis estadisticos

correspondientes.

5.8 Variables
Las variables analizadas contemplaron datos sociodemograficos, clinicos y de seguimiento,

contemplados por la guia anticipatoria de la AAP (tabla 3).

Tabla 3.

Variables del estudio

Variable Unidades Tipo de Definicion operativa  Escala de
variable medicion
Sexo I: Femenino  Cualitativa  Sexo del participante Nominal

2: Masculino
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Edad Participante = Meses

Cuantitativa

Edad expresada en
meses cumplidos al
momento del
nacimiento (calculada a
partir de la fecha de

nacimiento)

Razoén

Edad materna Anos

Cuantitativa

Edad de Ila madre
expresada en  afios
cumplidos al momento

del parto

Razon

Edad gestacional al Semanas

nacer

Cuantitativa

Cantidad de semanas de
gestacion por examen
fisico del nacimiento o
en su defecto por

ecografia

Raz6n

Peso al nacimiento  Gramos

Cuantitativa

Peso del nifio al nacer

Razon

Via de nacimiento  1: Vaginal

2: Cesarea

Cualitativa

Via de parto

Nominal

Fecha de Dia, mes, afo

Nacimiento

Cuantitativa

Fecha en el momento

del nacimiento del nifio

Razb6n

Régimen de Salud  1:

Contributivo

Cualitativa

Régimen de seguridad

social al momento de la

Nominal




ADHERENCIA LA GUIA DE MANEJO EN SINDROME DE DOWN

31

2: Subsidiado
3:  Especial,
excepcion
(prepagada,
polizas,
Ecopetrol,
Magisterio,
etc.)

4: Particular

primera consulta en la
institucion (nacimiento

0 posterior)

Momento 1: Prenatal Cualitativa ~ Momento de Nominal
diagnostico SD 2: Postnatal diagnostico de trisomia

21
Se realizo cariotipo 1: Si Cualitativa  Diagnostico Nominal
en el primer mes 2: No citogenético de

paciente en el primer

mes de vida
Tamizaje de TSH al 1: Si Cualitativa  Se realizo TSH al Nominal
nacer 2: No nacimiento
Tamizaje de TSH a 1:Si Cualitativa ~ Se realizo TSH a los 6 Nominal
los 6 meses de vida 2: No meses de vida
Tamizaje de TSH a 1: Si Cualitativa  Serealizo TSH alos 12 Nominal
los 12 meses de vida 2: No meses de vida
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Tamizaje auditivo 1:Si Cualitativa  Se realizd tamizaje Nominal
antes de los 6 meses 2: No auditivo antes de los 6

meses
Tamizaje visual 1:Si Cualitativa  Se realizd tamizaje Nominal
antes de los 3 meses 2: No visual antes de los 3
de vida meses
Tamizaje con 1:Si Cualitativa  Se realizdé tamizaje en Nominal
ecocardiograma 2: No el primer mes de vida
Presenta alguna 1:Si Cualitativa ~ Documentacion Nominal
cardiopatia 2: No paraclinica de defecto

cardiaco congénito en

HC
Ductus  arterioso 1:Si Cualitativa  Registro de HC o Nominal
persistente 2: No Ecocardiografico  de

DAP
Comunicacion 1: Si Cualitativa  Registro de HC o Nominal
interauricular 2: No Ecocardiografico  de

CIA
Comunicacion 1: Si Cualitativa  Registro de HC o Nominal
interventricular 2: No Ecocardiografico  de

CIv
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Canal 1: Si Cualitativa  Registro de HC o Nominal
auriculoventricular 2: No Ecocardiografico  de

CAV
Estenosis Pulmonar 1: Si Cualitativa  Registro de HC o Nominal
-EP 2: No Ecocardiografico de EP
Hipertension 1: Si Cualitativa  Registro de HC o Nominal
Pulmonar -HTP 2: No Ecocardiografico  de
HTP
Otro defecto 1: Si Cualitativa  Evidencia de otro tipo Nominal
cardiaco 2: No de defecto cardiaco
registrado en HC
Evaluacion por 1:Si Cualitativa  Registro en HC Se le Nominal
oftalmologia antes 2: No realizd valoracion por
de los 6 meses especialidad antes de
los 6 meses de edad.
Evaluacion por 1:Si Cualitativa  Registro en HC Se le Nominal
oftalmologia entre 2:No realiz valoracion por
los 6 meses y 13 especialidad anual
afios posterior a los 6 meses
de edad hasta los 13
anos.
Tamizaje 1: Si Cualitativa ~ Hemograma tomado en Nominal
Desordenes 2: No primer mes de vida
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hematolégicos  al

mes de vida
Tamizaje . Si Cualitativa  Hemograma cada afio Nominal
Desordenes : No de vida
hematologicos cada
aflo
Tamizaje auditivo 1:Si Cualitativa  Realizacion de al Nominal
entre los 6 mesesy4 2: No menos un tamizaje
afios auditivo entre los 6
meses y 4 afios

Complicaciones : Si Cualitativa  Diagnostico registrado Nominal
endocrinas : No en HC

. /Cual?
Complicaciones : Si Cualitativa  Diagnostico registrado Nominal
Oculares : No en HC
Complicaciones : Si Cualitativa  Diagnostico registrado Nominal
neonatales : No en HC
Complicaciones . Si Cualitativa  Diagnostico registrado Nominal
Gastrointestinales : No en HC
Complicaciones : Si Cualitativa  Diagnostico registrado Nominal
Cardiovasculares : No en HC
Complicaciones : Si Cualitativa  Diagnostico registrado Nominal
osteoarticulares : No en HC
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Complicaciones 1: Si Cualitativa  Diagnostico registrado Nominal
renales 2: No en HC
Complicaciones 1: Si Cualitativa  Diagnostico registrado Nominal
neuropsiquiatricas 2: No en HC
Complicaciones 1: Si Cualitativa  Diagnostico registrado Nominal
respiratorias 2: No en HC
Complicaciones 1: Si Cualitativa  Diagnostico registrado Nominal
auditivas 2:No en HC

5.9 Analisis de datos

Se realizé un andlisis Univariado: Las variables cuantitativas se describieron mediante
medidas de tendencia central y dispersion, promedio y desviacion estandar para las variables que
sigan una distribucion normal; se emple6 mediana y rango intercuartilico para las variables que no
siguieron una distribucion normal (la normalidad se evaluara mediante un test de Shapiro Francia).
Las variables cualitativas se describieron mediante frecuencias absolutas y relativas con sus
respectivos intervalos de confianza. Todos los céalculos se realizaron el programa estadistico
STATA 16.

La adherencia se midio6 por items individuales y en forma global. En esta tltima dimension,
se evaluard por afios, presumiendo una mayor adherencia conforme pasa el tiempo debido a un
mayor conocimiento esperado de la guia. También se evalud por grupos etarios, donde se presumia
mayor adherencia a menor edad, donde se pesquisan la mayoria de las alteraciones. Se hicieron
comparaciones adicionales de la adherencia global seglin sexo. Se evaluaron las recomendaciones

por grupo etario de acuerdo con lo planteado en la tabla 4. La clasificacion de los niveles de
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adherencia se definié seglin los siguientes umbrales, propuestos por Ortega & Vargas (2014) a

partir del instrumento disefiado por Bonilla & Gutiérrez (2007): igual o superior al 80% se

consider6 adherente; entre 60% y 79%, riesgo de no adherencia; y menor al 60%, no adherente

(47-49).

Tabla 4.

Criterios de adherencia a guias de supervision en salud para nifios con SD

Indicador de adherencia <1mes 1-12 meses 1-Safos 5 - 12
afos

Cariotipo X

TSH al nacer X

TSH a los 6m X

TSH a los 12m X

Tamizaje peso y talla X X X

Ecocardiograma X

Oftalmologia antes de los 6 m X

Oftalmologica entre 6 m y 13 afios X X X

Hemograma primer mes X

Hemograma anual X X X

Tamizaje auditivo antes de los 6 meses X X

Tamizaje auditivo entre los 6 meses y 4 X X

anos
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Total 5 8 4 3

Adaptado de guia Supervision de salud en nifios con SD version 2011 (28)

5.10 Consideraciones éticas

De acuerdo con los principios establecidos en la Declaracion de Helsinki, las Pautas
CIOMS y en la Resolucion 008430 de Octubre 4 de 1993; y debido a que esta investigacion se
considerd sin riesgo en cumplimiento con los aspectos mencionados con el Articulo 6 de la
presente Resolucion, este estudio se desarrolld conforme a los siguientes criterios:

Se minimizé el principio de no maleficencia dado que fue un estudio sin riesgo ya que no
se realizaron cambios en los esquemas terapéuticos, ni se indagaron personalmente o por medio
de llamadas telefonicas acerca de informacion sensible. No causé retrasos en las conductas
medicas necesitadas en cada caso.

Se preservo el principio de autonomia, porque al ingreso materno se garantizd un
consentimiento informado en el que se autoriza el acceso a los datos de las historias clinicas.

Los datos que se pretenden producir en el presente estudio no fueron obtenidos a partir de
simulaciones, formulas matematicas o investigacion en animales, u otras muestras.

No se afect6 el principio de justicia, ya que no se expuso a los individuos a una situacion
de discriminacion, beneficio diferencial intencional o potencialmente incriminatoria y no se sacod
ventaja de ninguna situacion de vulnerabilidad legal o de subordinacién de los pacientes con
motivo de esta investigacion. No hubo beneficio econémico para ningin investigador asociado a
la realizacion de este proyecto mas alla de la remuneracion salarial por la formacion del estudiante

de posgrado que desarrolla la tesis.
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Este estudio no tuvo efecto directo sobre el principio de beneficencia, ya que el beneficio
para este tipo de pacientes es indirecto y derivado de las ventajas potenciales que pueden resultar
de la obtencion de nuevo conocimiento que esperamos favorezcan a un mejor tratamiento de los
pacientes con sindrome de Down.

Este tipo de estudio ya habia sido realizado previamente en seres humanos, sin que generen
un dafo potencial o real al grupo evaluado. Sin embargo, se requiere en nuestro medio dado que
es una medicion de adherencia, que varia geograficamente.

Esta una investigacion se considerd sin riesgo, ya que la informacion fue recolectada de
manera retrospectiva, no se realizd ninguna intervencién ni modificacion de las variables
bioldgicas, fisiologicas psicoldgicas o sociales de los individuos que participaron en el estudio.

Los investigadores que desarrollaron el estudio tienen experiencia en el manejo de las
patologias de los sujetos a evaluar, ademds del conocimiento para la ejecucion de este tipo de
proyectos. Igualmente, la Clinica Materno infantil San Luis es un centro de referencia reconocido
en la region para nifios con condiciones complejas como el SD. Los comités de ética institucional
de la Universidad y de la Institucion participantes evaluaron el proyecto y dieron su aval para la
ejecucion, acta 4110 firmada el 5/06/2024 por comité de ética universitario y acta del 23/07/2024
de la Clinica Materno Infantil San Luis . El inicio de la recoleccion de los datos solo se efectud

posterior a tener dicho soporte.

5.11 Tratamiento de datos
Dando cumplimiento a lo dispuesto en la Ley Estatutaria 1581 de 2012, a su Decreto
Reglamentario 1377 de 2013 y a la Resolucion de Rectoria 1227 de 2013, la Universidad Industrial

de Santander adopta la politica nacional para el tratamiento de datos personales.
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En tal sentido, el investigador principal de este proyecto manifestd que garantizé los
derechos de la privacidad, la intimidad y el buen nombre de los sujetos de investigacion, en el
tratamiento de los datos personales, y en consecuencia todas sus actuaciones se rigieron por los
principios de legalidad, finalidad, libertad, veracidad o calidad, transparencia, acceso y circulacion
restringida, seguridad y confidencialidad.

De acuerdo con lo anterior, las historias clinicas no fueron descargadas por los
investigadores, dado que la informacion requerida para el estudio fue extraida directamente del
sistema de atencion de la institucion, en donde los participantes se identificaron con el nimero de
ingreso asignado por la Institucion, el cual es diferente al nimero de identificacion personal. Solo
los investigadores tuvieron acceso a la informacion de la historia clinica del paciente y los
resultados de laboratorio. Los investigadores se hicieron responsables de mantener la
confidencialidad de la informacién de los participantes. En concordancia se garantiz6 el anonimato
de los pacientes, generando un cédigo personal para su identificacion en la base de datos dispuesta
para recoleccion de la informacion tomada de la historia clinica (doble codificacion). Una vez
finaliz6 el proyecto de investigacion, el profesor Dr. Victor Mora sera el inico encargado de
custodiar la informacion consignada en la base de datos por el tiempo de un afio, lo cual se realizara

en su computadora personal.

5.12 Alcance y resultados
Se buscd aportar informacion a la evidencia en Colombia sobre SD mediante la realizacion

de una caracterizacion de una poblacion local y la adherencia en su manejo a la guia anticipatoria

mas difundida en el mundo (AAP 2011) (16).
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Los datos generados podran ser de utilidad a la Institucion participante para generar planes
de mejora en la atencion de su poblacion de influencia con SD.

La informacion generada también constituira un referente a nivel nacional con el objetivo
de contribuir a mejorar la atencion de las personas con SD en el pais y eventualmente motivar la
generacion de una guia anticipatoria local y/o nacional.

Se realizaron dos publicaciones cientificas derivadas de la presente investigacion: la
primera, se centrd en una revision exhaustiva de la literatura, evaluando la adherencia a la guia
anticipatoria de la AAP 2011 (16,28), la cual se sometio a revision editorial en la revista médica
ANDES pediatrica. La segunda, present6 los resultados de este trabajo de investigacion, siendo
aceptada para publicacion en la revista médica CUREUS. Ademas, se presentd en ponencia oral
en el International Pediatric Congress “IPA” 2025” realizado en el mes de Mayo 2025, en la ciudad
de México, y se expuso también en el 2do Simposio Internacional de Investigacion Médica UDES,
desarrollado el 26 de septiembre en la ciudad de Bucaramanga. Este reconocimiento académico
respalda la calidad y relevancia de la investigacion, consolidando su impacto en el ambito médico
y académico.

Adicionalmente, se vinculé una estudiante de pregrado UIS y una médica general de la
Institucion participante como asistentes de investigacion, fortaleciendo sus habilidades
investigativas a través del grupo PAIDOS UIS, obteniendo autoria en los productos derivados de

este proyecto.

6. Resultados
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6.1 Generales

Se evaluaron 124 pacientes, con edades entre 1 mes y 11 afios, con una media de 19,7
meses (DE £28,87) y el 36% tenia menos de 2 meses al momento de la evaluacion. El 60% (74
sujetos) eran de sexo masculino. Respecto a la via del parto, el 60% nacid por cesarea. Todas las
caracteristicas generales se presentan en la tabla 5.

En cuanto a la afiliacion al sistema de salud, el 55% era del régimen contributivo, el 38%
al subsidiado y el 7% fue atendido a través de un régimen especial. La supervivencia global fue
del 94%.

Se obtuvo informacién sobre la edad de 102 madres, con una media de 34,5 afios (DE
+6,94); el 44,3% tenia 35 afios o mas. En el caso de los padres (n=75), la media fue de 34,1 afios
(DE £7,42), con un rango entre 17 y 56 afios.

En cuanto al momento del diagnostico, el 60% se hizo prenatalmente. Para los casos
diagnosticados en el periodo postnatal, la edad promedio al diagnostico fue de 1 mes (DE +0.38).
El diagnostico mas tardio ocurrid a los 4 meses de vida. Solo dos pacientes (1.61%) tenian

antecedentes familiares de sindrome de Down.

Tabla 5.

Caracteristicas sociodemogradficas sujetos con SD

Caracteristicas sociodemograficas n (%)
Sexo

Femenino 50 (40.3)
Masculino 74 (59.7)

Grupos etarios
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Menor o igual a un mes
1 - 12 meses

1 -5 anos

5 -12 afios

Lugar de residencia
Urbana

Rural

Tipo de aseguramiento
Contributivo
Subsidiado

Régimen especial
Momento de diagnostico
Prenatal

Postnatal

Antecedente familiar de SD
Si

No

Condicion final

Vivos

Fallecidos

46 (37.1)
30 (24.2)
35 (28.2)

13 (10.5)

82 (66,1)

42 (33.8)

68 (54.8)
47 (37.9)

9(7.3)

74(59.7)

50 (40.3)

2 (1.6)

122 (98.4)

116 (93.5)

8 (6.4)

42
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La edad gestacional promedio fue de 36,8 semanas (DE +2,23) y el peso al nacer de 2757
g (DE £705). Entre los 119 pacientes con registro de peso al nacer, el 58,9% presentd peso

adecuado, el 33,9% peso inferior a 2500 g y el 2,4% peso superior a 4000 g (tabla 6).

Tabla 6.

Edad gestacional y peso al nacer sujetos con SD

Variable Media (DE) / n (%)
Edad gestacional (semanas) 36,8 (+£2,23)

Peso al nacer (g) 2757 (£705)

Peso adecuado 70 (58,9%)

Peso <2500 g 40 (33,9%)

Peso > 4000 g 3 (2,4%)

Total 119

6.2 Criterios de cumplimiento por recomendaciones especificas

Del total de pacientes, el 78,2% tuvo cariotipo realizado en el primer mes de vida. Entre
ellos, 31 presentaron alteraciones cromosdmicas, siendo la trisomia libre la mas frecuente (87,1%)
y la translocacion el 12,9%.

Las pruebas tiroideas neonatales se efectuaron en el 96% de los pacientes; sin embargo, el
seguimiento fue limitado, con controles registrados en solo el 30,65% a los 6 meses y el 28,23%
al afio.

En cuanto al tamizaje auditivo, este se realizo antes de los 6 meses en el 59,68% de los

casos y entre los 6 meses y los 4 afios en el 19,35%.
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El tamizaje de medicion peso en la consulta se efectud en el 94,35%, mientras que el
ecocardiograma se practicé en el 99,2% de los pacientes.

La evaluacion oftalmologica se llevo a cabo en el 33,87% antes de los 6 meses y en el
17,4% entre los 6 meses y los 13 afos.

Respecto a las cardiopatias, el 77,42% de los pacientes presentd alguna anomalia el 25,81%

requiri6 cirugia cardiovascular, siendo las mas frecuentes:

Comunicacion interauricular: 48,39%

o Comunicacion interventricular: 37,9%
e Canal auriculoventricular: 24,2%
o Estenosis pulmonar: 4%

e Hipertension pulmonar: 32,27%

El tamizaje hematologico se efectud en el 90,3% durante el primer mes, aunque el
seguimiento anual solo se documentd en el 33% de los pacientes.
Finalmente, el control de peso y talla se registr6 en el 94,3% de los casos. Todos los datos

que se acaban de presentar se resumen en la Figura 2.

Figura 2.

Adherencia por tipo de recomendaciones de la guia
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Porcentaje de adherencia a cada una de las recomendaciones de la guia AAP

Ecocardiograma [ e

94%

Tamizaje peso y talla

w
w
=

Tamizaje hematoldgico anual

Tamizaje hematoldgico en el primer mes de vida 90%

Oftalmoldgica entre 6m-13a | 17%
Oftaimolégica < 6m [ s+

Tamizaje auditivo 6m-4a || 19%
Tamizaje auditvo<ém | 60%
Pruebas tiroides 12m [ 26%
Pruebas tiroides6m [0 3%
Prusbas firoides nacer [ oo
Cariotipo primer mesdevida [ e

0% 20% 40% 60% 80% 100% 120%

6.3 Adherencia por edades a las recomendaciones

Al evaluar por edades, se encontrd6 que, en neonatos, se cumplieron en promedio 4.2
criterios (DE +0.78), sobre un maximo posible 5 criterios, lo que equivale al 84% (adherente). En
lactantes, el promedio de criterios cumplidos fue 3.16 (DE £1.87), con un méaximo de 8 criterios,
equivalente a 39% (no adherente). En preescolares, se cumplieron en promedio 2.71 criterios (DE
+1.06), con un méaximo de 4 criterios, es decir 68% (riesgo de no adherencia). En escolares y
adolescentes tempranos, el promedio de cumplimiento fue de 2.5 criterios (DE £0.65), con un
maximo de 3 criterios equivalente al 83% (adherente). La adherencia global fue del 56.8% (DE

+16.43) (Figura 3).

Figura 3.

Adherencia global y por grupo etario a las recomendaciones de la AAP.
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Adherencia global y por grupo etario a las recomendaciones de la AAP

Global 57%
Menores de un mes de edad 84%
1 mes a 12 meses 39%
1 a5 anos 68%
5 a12 anos 83%
0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90%

6.4 Complicaciones clinicas

El estudio document6 un amplio espectro de complicaciones en los pacientes evaluados. Las
complicaciones endocrinas se presentaron en el 22.6% de los casos, siendo el hipotiroidismo
primario la mas frecuente con 21.77%, seguido por la hipertirotropinemia en 0.81%. En cuanto a
las manifestaciones oculares, estas afectaron al 11.29% de los pacientes, predominando el

astigmatismo con 8% y la catarata congénita con 0.8%.

Las complicaciones neonatales fueron las mas prevalentes, reportandose en el 62.1% de los
pacientes. Entre estas, el trastorno de succion fue el mas comun con 35.5%, seguido del sindrome
de dificultad respiratoria del recién nacido en 10.5%, hipoglicemia neonatal en 8%, policitemia en
6.45%, laringomalacia en 4%, ictericia neonatal en 3.23%, onfalitis en 1.61% y sepsis neonatal en

0.81%. Las complicaciones gastrointestinales estuvieron presentes en el 21.8% de los pacientes,
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destacandose la necesidad de gastrostomia en 7.3%, alergia a la proteina de leche de vaca en
6.45%, ano imperforado en 4%, reflujo gastroesofagico y enfermedad de Hirschsprung cada uno

en 2.42%, ileo y atresia duodenal en 1.61%, y atresia esofagica y colestasis en 0.81% cada una.

Las complicaciones renales se registraron en el 8.9% de los pacientes, incluyendo dilatacion
pielocalicial en 1.61%, ectasia renal y malformacion del tracto urinario en 0.81% cada una. Las
manifestaciones neurologicas afectaron al 25% de los pacientes, siendo la epilepsia la mas
frecuente con 4%, seguida de hipotonia congénita en 2.42%, ausencia del septum pellucidum en
1.61%, y microcefalia, ventriculomegalia, leucoencefalopatia y accidente cerebrovascular parieto-

occipital en 0.81% cada una, ademads de otras condiciones no especificadas en 13.73%.

Las complicaciones respiratorias se presentaron en el 32.27% de los pacientes, siendo el
sindrome de apnea-hipopnea del suefio el mas prevalente con 15.32%, seguido de displasia
broncopulmonar en 7.26%, neumonia en 5.65%, asma en 4%, usuarios de traqueostomia en 1.61%,
y hernia diafragmatica congénita y atresia de coanas en 0.81% cada una. Las alteraciones auditivas
se identificaron en el 4.84% de los casos, con hipoacusia en 3.23% y sordera en 1.61%. En cuanto

a complicaciones hematologicas, se reportd leucemia en el 3.23% de los pacientes.

Respecto al estado nutricional, el 46% de los pacientes presentaba una condicidén nutricional
adecuada, mientras que el 23.4% estaba en riesgo de desnutricion, el 10.5% presentaba
desnutricion aguda moderada, otro 10.5% tenia desnutricion aguda severa, el 3.23% estaba en
condicion de sobrepeso y el 0.81% presentaba obesidad. Finalmente, la tasa de letalidad fue del

6.45%, correspondiente a 8 casos del total de pacientes evaluados.
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6.5 Estudio secundario
Sindrome de apnea-hipopnea obstructiva del suefio en niiios con sindrome de Down

atendidos en un hospital de tercer nivel del nororiente de Colombia.

El objetivo fue analizar los factores asociados al sindrome de apnea-hipopnea obstructiva del
suefio (SAHOS) en pacientes pediatricos con sindrome de Down atendidos en un hospital de tercer

nivel en Bucaramanga, Colombia.

Estudio retrospectivo de casos y controles no pareado evalu6 el perfil del SAHOS en 124
pacientes con SD menores de 13 afos, atendidos en una institucion de tercer nivel del nororiente
de Colombia entre 2012 y 2023. Se utilizaron medidas de tendencia central y de dispersion para
describir las variables cuantitativas. Las variables cualitativas se presentaron mediante frecuencias
absolutas y relativas. Para analizar la asociacion entre variables categoricas y el SAHOS, se empled
la prueba exacta de Fisher en tablas 2x2 cuando las frecuencias esperadas fueron menores de 5,y
la prueba de chi cuadrado en tablas de mayor tamafio y cuando todas las frecuencias esperadas
fueron >5. Se calcularon odds ratios (OR) con sus intervalos de confianza del 95% (IC 95%) para

estimar la fuerza de asociacion entre las exposiciones y el SAHOS.

Los porcentajes se calcularon excluyendo los casos con valores desconocidos. Todas las
pruebas estadisticas fueron bilaterales y se consider6 un valor de p < 0,05 como estadisticamente

significativo.

De los 124 pacientes, el 15,3% (n = 19) fue diagnosticado con SAHOS. La unica asociacion
significativa identificada fue el lugar de residencia, relacionada con el hecho de que las personas

que viven en la ciudad o en su area metropolitana tienen mayor acceso a la PSG (tabla 7). La
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frecuencia observada fue inferior a la reportada previamente en la literatura, lo que sugiere una
posible subdiagndstico sistematico. El nivel socioecondomico y el acceso a la evaluacion
diagnostica, mas que las caracteristicas clinicas, parecen ser los principales determinantes para
recibir el diagndstico. Ampliar el acceso a la PSG, especialmente en regiones rurales y de bajos
ingresos, y priorizar el tamizaje universal en los protocolos clinicos sobre la remision basada en

sintomas, constituyen pasos esenciales.

Tabla 7.

Caracteristicas de pacientes con sindrome de Down y sindrome de apena-hipoapnea del suerio.

Variable Categoria Total No % SAHO % Valo OR IC
n=12 SAHO S n=19 rp (95%
4 S )
n=105
Sexo 0.61 0.71 0.27-
3 1.87
Masculino 74 64 86. 10 13.
5 5
Femenino 50 41 82. 9 18.
0 0
Edad 0.08 2.96 0.87
Materna 3 -10.1
<35 anos 47 39 80. 9 19.
9 1
>35 afios 55 51 92. 4 7.3
7
Desconocido 22 16 6 27.
2
Edad 0.62
gestacion 8
al
<28 semanas 2 2 100 0O 0.0
28-31.6 semanas 4 3 75. 1 25. 1.60*  0.15
0 0 -
16.45
32-33.6 semanas 35 31 88. 4 11. 0.62*  0.19
6

2.03
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>37 semanas 81 67 82. 14 17.
7 3
Desconocido 2 2 0
Peso al
nacer
<2500 g 42 31 73. 11 26. 2.88 1.05
8 2 -
7.89
2500-3999 g 73 65 89. 8 11.
0 0
>4000 g 3 3 100 0 0.0
Desconocido 6 6 0
Tipo de 0.30 2.01 0.69—
parto 8 5.87
Cesarea 75 61 81. 14 18.
3 7
Vaginal 49 44 89. 5 10.
8 2
Tipo de 0.07
seguridad 9
social
Contributivo 68 54 79. 14 20. 2.85*%*% (.88
4 6 -
9.28
Subsidiado 48 44 91. 4 8.3 1.57 0.15
7 _
16.13
Régimen 8 7 87. 1 12.
especial 5 5
Residente 0.00 11.53 1.48—
del area 2 89.68
Metropolitana 82 64 78. 18 22.
0 0
Rural 42 41 97. 1 2.4
6
Tiempo 0.12  2.67 0.83
diagnosti 3 —8.60
co
Prenatal 74 59 79. 15 20.
7 3
Postnatal 47 43 91. 4 8.5
5
Desconocido 3 3 0
Estado

nutricion
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Desnutrido 45 35 77. 10 22. 040 1.75*%* 0.63
8 2 1 * —
4.88
Normal/Saludabl 57 49 86. 8 14.
e 0 0
Sobrepeso/obesid 5 5 100 0 0.0
ad
Desconocido 17 16 1
TOTAL 124 105 84. 19 15.
7

7. Discusion

De acuerdo con la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), 1 de cada 1000 nacimientos
presentan sindrome de Down (SD). La esperanza de vida era en el siglo XX de 9 a 12 afios y en el
momento llega a ser hasta de 60 afios en paises de altos ingresos (50,51). Estos avances han sido
gracias a los avances médicos, como lo son tratamiento de cardiopatias congénitas, la
implementacion de guias de practica clinica y seguimiento (52).

Este estudio representa el primer analisis reportado en América Latina sobre la adherencia
a la guia anticipatoria para SD publicada por la Academia Americana de Pediatria (AAP) version
2011 (8).

La adherencia a las guias de manejo para nifios con SD es fundamental para la deteccion
temprana y el abordaje adecuado de las comorbilidades asociadas; sin embargo, a pesar de la
disposicion de guias anticipatorias, con adaptaciones locales en varios paises, la adherencia varia
bastante segun el componente a evaluar de la guia, el grupo de edad del paciente y el lugar evaluado
(53,54). La educacion a los médicos, especialmente a los pediatras, y la integracion de las guias
en las historias clinicas electronicas mejoran significativamente la adherencia (54).

El primer item evaluado fue la realizacion del cariotipo, con una adherencia del 78.2%. El

cariotipo constituye el estandar de oro para el diagnostico del sindrome de Down, y su realizacién
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se recomienda desde el asesoramiento genético prenatal. No obstante, las tasas de adherencia
siguen siendo bajas; diversos estudios reportan que solo un tercio de los pacientes accede a
consejeria genética en el momento del diagndstico (55). Intervenciones especificas han logrado
aumentar esta tasa, alcanzando adherencias entre 35 — 90% (55).

El segundo item evaluado fue el tamizaje para hipotiroidismo en tres momentos: al nacer,
a los 6 meses y a los 12 meses, con tasas de adherencia de 96%, 30.65% y 28.23%,
respectivamente. Se diagnostico hipotiroidismo en el 21.77% de los pacientes con SD. Si bien esta
prevalencia es ligeramente inferior a la reportada en la literatura (entre 24% y 50%), es importante
destacar que menos de la mitad de los pacientes con SD reciben los tamizajes tiroideos de forma
completa (56). Aunque la adherencia es alta en el periodo neonatal, estudios realizados en Estados
Unidos e Irlanda reportan tasas globales de adherencia que oscilan entre 34 — 61%, lo que refleja
una brecha significativa en el seguimiento posterior (57—62).

En cuanto a la realizacion del ecocardiograma, este fue el item con mayor adherencia
(99.2%), siendo un resultado congruente con lo reportado en otras cohortes. Por ejemplo,
Livingstone et al. informaron una adherencia del 98%, Rojnueangnit et al. del 96%, y Schoonraad
et al. del 79%. Ademas, se ha reportado en la literatura una frecuencia de cardiopatias congénitas
del 76%, siendo mas frecuentes la comunicacion interauricular y el conducto arterioso persistente.
El presente estudio exhibi6 datos similares, con un 77.4% de casos, predominando la
comunicacion interauricular (41,43,63).

Respecto al tamizaje hematologico, se evidencié una adherencia del 90.3% durante el
primer mes de vida. Sin embargo, el seguimiento anual solo se realizo en el 33% de los casos.
Estas cifras son superiores a las reportadas internacionalmente, donde la adherencia varia entre 32

—90% (43,63).
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En relacion con el tamizaje oftalmologico, los pacientes con SD presentan multiples
alteraciones anatomicas y estructurales a nivel ocular. Se ha reportado que hasta el 100% pueden
presentar hendiduras palpebrales oblicuas y vasos supernumerarios en las arcadas retinianas. Otras
anomalias comunes incluyen epicanto (70%) y manchas de Brushfield (48.6%). Entre las
alteraciones estructurales mas frecuentes se encuentran la blefaritis (42.8%), la obstruccion
congénita del conducto lagrimal (25.7%), asi como errores refractivos como la miopia (14.3%) y
el astigmatismo (22.3%) (64).

A pesar de la alta prevalencia de alteraciones oftalmoldgicas, el tamizaje en este ambito
fue el de menor cumplimiento en nuestro estudio. Solo el 11.29% de los pacientes contaban con
registro de evaluacion oftalmologica, encontrandose astigmatismo en el 8% y catarata congénita
en el 0.8%. Estas tasas son notablemente bajas en comparacion con las reportadas en otras
cohortes, lo cual podria reflejar una baja adherencia al tamizaje, mas que una menor prevalencia
de hallazgos. Por esta razon, se debe tener cautela al interpretar y comparar estos resultados con
los de otros estudios (64).

Se presume entonces basados en los datos del presente estudio, que la ausencia de
programas locales estructurados de seguimiento (con listas de verificacion para el cumplimiento
de las guias clinicas) podria explicar la falta de adherencia observada en el manejo de las personas
con SD. Durante el periodo neonatal, el seguimiento suele ser mas riguroso debido a la atencion
recibida en las unidades neonatales. Sin embargo, durante el primer afio de vida, el aumento en las
exigencias de control podria contribuir a una menor adherencia. Posteriormente, a medida que
disminuyen los requerimientos de seguimiento, las tasas de adherencia parecieran mejorar.

Si bien la incorporacion de guias de manejo para el sindrome de Down ha demostrado

mejorar los resultados en morbilidad y mortalidad, nuestro estudio revela una adherencia
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persistentemente baja en multiples dominios. Las implicaciones a largo plazo de una
implementacion inadecuada de las guias son significativas. Baksh et al. demostraron riesgos
marcadamente elevados entre las personas con sindrome de Down para demencia (razén de
incidencia [IRR] 16,60; IC 95% 14,23-19,37), hipotiroidismo (IRR 7,22; IC 95% 6,62-7,88), apnea
obstructiva del suefio (IRR 4,45; IC 95% 3,72-5,31) y neoplasias hematologicas (IRR 3.,44; IC
95% 2,58-4,59). Estos hallazgos subrayan la asociacion critica entre una adherencia suboptima a
las guias y un incremento en la carga de morbilidad, con consecuencias tanto para los costos del
sistema de salud, como para los resultados clinicos de los pacientes (65).

La influencia del lugar de residencia y de las condiciones socioeconémicas sobre el acceso
a los servicios de salud merece especial atencion. Una proporcion considerable de nuestra
poblacion viajo desde zonas rurales o desde otras ciudades para recibir atencion médica, reflejando
importantes inequidades en el acceso a los servicios de salud. Este hallazgo coincide con un estudio
chileno que evidencio retrasos en la adquisicion de habilidades en nifios con SD entre aquellos
provenientes de estratos socioecondmicos bajos. Estos nifios mostraron déficits significativos en
los dominios cognitivo, lingliistico y socioemocional, mientras que los de estratos altos
presentaron retrasos unicamente en el lenguaje (66). De manera similar, Varshney et al.
identificaron las barreras financieras como factores que contribuyen a trayectorias asistenciales
incompletas en personas con SD, relacionando estos obsticulos con las limitaciones de
aseguramiento (67).

Todos estos hallazgos resaltan la necesidad de politicas de salud publica contextualizadas,
que incluyan guias de manejo adaptadas a las realidades socioecondémicas de nuestra poblacion.
Ademas, es fundamental fortalecer la formacion y educacion de los profesionales de la salud para

garantizar una adecuada implementacion de las guias. La adherencia estricta a las
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recomendaciones establecidas es, por tanto, esencial para reducir la carga de enfermedad y
optimizar la calidad de la atencion en esta poblacion vulnerable. Investigaciones futuras deberian
evaluar el impacto real de estas inequidades en la adherencia a las guias y en los resultados en

salud.

Subtrabajo: Sindrome de apnea-hipopnea obstructiva del sueiio en nifios con sindrome
de Down atendidos en un hospital de tercer nivel del nororiente colombiano.
Objetivo: Analizar los factores asociados al SAHOS en pacientes pediatricos con sindrome

de Down atendidos en un hospital de tercer nivel en Bucaramanga, Colombia.

8. Conclusiones
Caracteristicas poblacionales y diagnostico
o El diagnostico prenatal del sindrome de Down se realiz6 en el 60% de los casos, lo que
refleja un avance en la deteccion temprana; sin embargo, el 40% restante fue diagnosticado
en el periodo postnatal con una edad promedio de 1 mes.
o La edad materna promedio fue de 34.5 afos, con un 44.3% de madres de 35 afios 0 mas,
concordante con el factor de riesgo conocido asociado a edad materna avanzada.
o La prevalencia de antecedentes familiares de sindrome de Down fue extremadamente baja
(1.61%), lo que confirma la naturaleza predominantemente esporadica de esta condicion.
Adherencia global y por componentes especificos
o La adherencia global a las recomendaciones de la guia de la AAP fue del 56.8%, lo que
indica un cumplimiento subOptimo de las directrices establecidas para el manejo

anticipatorio del sindrome de Down.
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e El ecocardiograma mostrd la mayor adherencia (99.2%), lo que refleja la conciencia sobre
la alta prevalencia de cardiopatias congénitas en esta poblacion y la disponibilidad de este
recurso diagnostico.

o El cariotipo se realiz6 en el 78.2% de los pacientes durante el primer mes de vida, cifra que
evidencia que aun existe una brecha en el cumplimiento del estandar diagnostico.

o Eltamizaje hematoldgico en el primer mes de vida alcanz6 una adherencia del 90.3%, pero
el seguimiento anual disminuyd drasticamente al 33%, revelando una pérdida significativa
en la continuidad de la vigilancia.

o El tamizaje oftalmologico presentd la adherencia més baja (33.87% antes de los 6 meses),
a pesar de la alta prevalencia de alteraciones oculares en esta poblacion, lo que sugiere
importantes barreras de acceso a servicios especializados.

Adherencia segun grupo etario

e La adherencia fue significativamente mayor en el periodo neonatal (84%) y en
escolares/adolescentes tempranos (83%), mientras que resultd criticamente baja en
lactantes (39%) y limitrofe en preescolares (68%).

Carga de morbilidad

o Las cardiopatias congénitas se presentaron en el 77.42% de los pacientes, con la
comunicacion interauricular como la mas frecuente (48.39%), y un 25.81% requirio cirugia
cardiovascular.

e El hipotiroidismo afectd al 21.77% de los pacientes, aunque el seguimiento tiroideo fue
inadecuado después del periodo neonatal (30.65% a los 6 meses y 28.23% al afo).

e Las complicaciones neonatales ocurrieron en el 62.1% de los casos, destacando los

trastornos de succion (35.5%) y el sindrome de dificultad respiratoria (10.5%).
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e El estado nutricional fue inadecuado en mas de la mitad de los pacientes, con 23.4% en
riesgo de desnutricion y 21% con desnutricidon aguda moderada o severa.

o Laletalidad fue del 6.45%, cifra que refleja la complejidad de las comorbilidades asociadas
al sindrome de Down.

Inequidades en el acceso a servicios de salud

o Las diferencias en adherencia reflejan inequidades importantes en el acceso a servicios
especializados

o La baja adherencia observada en multiples dominios tiene implicaciones significativas a
largo plazo, incluyendo mayor riesgo de complicaciones prevenibles y aumento en los
costos del sistema de salud.

Necesidades identificadas

e Se requiere la implementacion de programas estructurados de seguimiento con listas de
verificacion que faciliten el cumplimiento sistematico de las recomendaciones de la guia.

e Es necesario adaptar las guias de manejo a las realidades socioecondémicas y de recursos
locales, considerando las barreras especificas de acceso a servicios especializados en el
contexto colombiano.

e Laeducacion continua de los profesionales de la salud, especialmente pediatras de atencion
primaria, es fundamental para mejorar la adherencia y garantizar la deteccion temprana de
comorbilidades.

o Este estudio representa el primer analisis latinoamericano de adherencia a la guia de la
AAP para sindrome de Down, evidenciando la necesidad de més investigacion regional
que permita disefiar estrategias contextualizadas de mejora en la atencion integral de esta

poblacioén.
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9. Limitaciones

Primero, la naturaleza de este estudio es retrospectivo lo cual presenta varias limitaciones
que deben ser consideradas al interpretar los resultados. Dado que se depende exclusivamente de
los registros médicos existentes en el sistema, los cuales pueden tener diferentes complicaciones
como lo son: Estar incompletos, mal diligenciados o en casos pueden ser inconsistentes entre
pacientes.

Segundo, el disefio del estudio es observacional, por lo anterior no puede tener control
sobre las variables de confusiéon que podrian haber influido en los resultados, como lo son
comorbilidades maternas, comorbilidades de los pacientes, intervenciones previas o evaluaciones
en otras instituciones, ademas que al trascurso del tiempo no hay solo médico o personal médico
entrenado respecto a la evaluacion a realizar, por lo que el criterio clinico de evaluacion puede
variar segun quien lo registre, ademas de que al ser por un periodo largo analizado como lo es en
este estudio, las caracteristicas de los pacientes respecto a las entidades contratadas afio a afio
pueden influir en los resultados.

Tercero, a pesar de un gran esfuerzo por tener los registros completos, puede haber sesgo
de seleccion, ya que uno de los criterios de inclusion es tener registros médicos los cuales estén
disponibles y completos, lo que podria excluir algunos. La variabilidad en el seguimiento clinico
entre los pacientes representa otra limitacion importante, ya que algunos pudieron haber recibido
una atencién mas regular que otros, afectando la uniformidad de los datos recolectados, segun el
sitio de vivienda, cambio de aseguramiento, ciudad entre otras.

Cuarto, este tipo de estudio no permite establecer relaciones causales, sino Unicamente

asociaciones entre variables.
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Finalmente, es importante sefialar que durante el periodo analizado hubo cambio de guia
de mano de la AAP de 2011 a 2022, lo que pudo haber producido cambios en las practicas médicas,
lo que podria haber influido en los patrones de adherencia y manejo observados. Ademas, dado
que es un estudio de solo un centro de atencidn, factores como las diferencias en el acceso a los
servicios de salud, los recursos disponibles, la capacitacion del personal médico y la adherencia a

las guias clinicas en otros entornos podrian afectar la validez externa del estudio.

10. Divulgacion
10.1 Presentaciones orales
Se presento como ponencia oral en el Congreso Internacional de pediatria (IPA 2025)
desarrollado en la ciudad de México entre el 8 y 11 de mayo de 2025. También se present6 en el
II simposio internacional de investigacion en salud desarrollado en la ciudad de Bucaramanga, el
26 de septiembre del 2025. Finalmente, se expuso como presentacion oral en Congreso de
Residentes de Pediatria UIS, desarrollado entre el 7-9 de octubre del 2025 en la ciudad de

Bucaramanga.

10.2 Publicaciones escritas
Publicacion de dos articulos originales de investigacion en revista médica indexada a
publindex categoria B:
Sudrez-Mantilla S N, Africano-Leon M L, Mora-Bautista V M, et al. (September 28, 2025)
Adherence to the American Academy of Pediatrics Health Supervision Guidelines for Children
With Down Syndrome in a Tertiary Care Institution in Northeastern Colombia. Cureus 17(9):

€93426. DOI:10.7759/cureus.93426
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Suarez Mantilla S N, Mora Bautista V, Africano Leon M, et al. (January 30, 2026)
Obstructive Sleep Apnea-Hypopnea Syndrome in Children With Down Syndrome Treated at a
Tertiary Care Hospital in  Northeastern Colombia. Cureus 18(1): 102624.

do1:10.7759/cureus.102624
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