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RESUMEN 

 El Síndrome de Down es una patología con alto impacto social y  que se presenta en 

aproximadamente 1/700 nacimientos espontáneos. Este generalmente se asocia a retraso 

mental y del crecimiento, malformaciones, a un fenotipo muy peculiar, y a diversos 

trastornos funcionales, entre los que encontramos disfunción tiroidea, siendo el 

hipotiroidismo, uno de los trastornos endocrinológicos más frecuentes. OBJETIVO: de 

Determinar la prevalencia de hipotiroidismo en los pacientes con síndrome de Down 

METODOLOGÍA: Se realizó un estudio descriptivo, prospectivo de corte transversal en el 

total de pacientes menores de 12 años con  diagnostico  de síndrome de Down en clínica de 

genética de la consulta externa  de Pediatría del Instituto Guatemalteco de seguridad social, 

en los meses de enero 2009  a junio 2010.  RESULTADOS: Se determinó que la 

prevalencia de hipotiroidismo fue del 59% (46 pacientes), de los cuales el 43% se encontró 

entre las edades de 7  a 12 meses,  al momento del estudio el 59% presentaban valores 

altos de TSH, las manifestaciones clínicas fueron variables sin embargo las más frecuentes 

descritas por la madre fueron; piel seca, estreñimiento, cansancio o hipoactividad,  las 

cuales también son manifestaciones  propias del Síndrome de Down. El 100% tiene 

seguimiento en la clínica de endocrinología, el 93% tienen tratamiento para hipotiroidismo 

.CONCLUSIONES: Se concluyó que la prevalencia de hipotiroidismo en los pacientes con 

Síndrome de Down  estudiados fue del 59%,  (de los cuales el 56 con hipotiroidismo 

confirmado  y el 46% con hipotiroidismo subclinico) el 92% se diagnosticó en su mayoría por 

encima del año de vida. Todos los pacientes a quienes se les detecto hipotiroidismo están 

bajo tratamiento.  RECOMENDACIONES: Realizar pruebas tiroideas desde el nacimiento a 

todos aquellos pacientes con fenotipo de síndrome de Down, aplicar las recomendaciones  

emitidas por la Academia Americana de Pediatría que nos indican realizar screening de 

función tiroidea en niños con Síndrome de Down cada 2 meses durante los primeros 6 

meses de vida, luego cada 3 meses hasta los 18 meses de edad y posteriormente a partir 

de los 2 años de vida realizarlos anualmente. 

  



 

 

 

ÍNDICE DE CONTENIDOS 

 

I. INTRODUCCIÓN  ..........................................................................................  1 

II. ANTECEDENTES …… .................................................................................  3 

III. OBJETIVOS ..................................................................................................  16 

IV. MATERIAL Y METODOS .............................................................................  17 

V. RESULTADOS   ............................................................................................  22 

VI. ANÁLISIS Y DISCUSION   DE  RESULTADOS .......................................... . 30 

6.1. CONCLUSIONES ..............................................................................  32 

6.2. RECOMENDACIONES .....................................................................  33 

VII. REFERENCIAS BIBLIOGRÁFICAS .............................................................  34 

VIII. ANEXOS ........................................................................................................  37 

  



 

 

 

ÍNDICE DE CUADROS  

 

Cuadro No.1 ........................................................................................................................  22 

Cuadro No.2 ........................................................................................................................  23 

Cuadro No.3 ........................................................................................................................  24 

Cuadro No.4 ........................................................................................................................  25 

Cuadro No.5 ........................................................................................................................  26 

Cuadro No.6 ........................................................................................................................  27 

Cuadro No.7 ........................................................................................................................  28 

Cuadro No.8  .......................................................................................................................  29 

 

  



 

 

ÍNDICE DE GRAFICAS  

 

Gráfica No.1 ........................................................................................................................  22 

Gráfica No.2 ........................................................................................................................  23 

Gráfica No.3  .......................................................................................................................  24 

Gráfica No.4 ........................................................................................................................  25 

Gráfica No.5 ........................................................................................................................  26 

Gráfica No.6 ........................................................................................................................  27 

Gráfica No.7 ........................................................................................................................  28 

Gráfica No.8 ........................................................................................................................  29 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

1 

I. INTRODUCCIÓN 

El Síndrome de Down  es una patología que ha cobrado importancia en los últimos 

años en nuestro país debido a su impacto social, esta se asocia frecuentemente a diversas 

anomalías congénitas y enfermedades entre las que se encuentra el hipotiroidismo. (7) 

Se asocia a retraso mental y del crecimiento, malformaciones, a un fenotipo muy 

peculiar, y a diversos trastornos funcionales, entre los que encontramos el hipotiroidismo, el 

cual es uno de los trastornos endocrinológicos más frecuentes.    En pacientes normales la 

prevalencia de hipotiroidismo es del 3 al 5 % de la población, lo cual es relativamente bajos 

sin embargo esta se incrementa cuando se asocia a síndrome de Down entre el 30% y un 

40% (4), llegando a porcentajes del 80-90% en la primera infancia (3,4). 

Las alteraciones de la función tiroidea se presentan frecuentemente a lo largo de la 

vida de las personas con Síndrome de Down  y  si no son tratadas, comprometen 

seriamente su desarrollo y calidad de vida. El hipotiroidismo es una de las patologías más 

prevalentes aproximadamente entre un 30 a un 40 % de la población con síndrome de 

Down. (1,7) 

Por lo anterior se realizó este estudio para conocer la prevalencia   de problemas 

tiroideos que presenta nuestra población y poder identificar síntomas clínicos  más 

frecuentes y proveer datos que pueden contribuir a una detección más temprana. 

De los pacientes estudiados el 57% fueron masculinos y el 47% femeninos, el 51% 

se encontraron entre los 12 y 60 meses, el 59% (46 pacientes) con hipotiroidismo, al 

momento del estudio el 59% presentaban valores altos de TSH, de los cuales 25 pacientes 

con hipotiroidismo confirmado y el 46% con hipotiroidismo subclinico , las manifestaciones 

clínicas fueron variables sin embargo las más frecuentes descritas por la madre fueron; piel 

seca, estreñimiento, cansancio o hipoactividad, el 93% tienen tratamiento para 

hipotiroidismo. 

Se concluyó que la prevalencia de disfunción tiroidea incidencia de hipotiroidismo en 

los pacientes con síndrome de Down  estudiados fue del 59%, y que la edad de diagnóstico 

se encontró  en su mayoría entre 7 y 12 meses (43%), todos los pacientes a quienes se les 

detecto hipotiroidismo están bajo tratamiento, con seguimiento en la clínica de 

endocrinología pediátrica. 

 Por lo que se recomienda realizar pruebas tiroideas tempranamente, idealmente al 

momento del nacimiento en pacientes con fenotipo de síndrome de Down aun sin tener 
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cariotipo que lo confirme, y de esta manera instaurar una terapéutica temprana para mejorar 

el crecimiento y desarrollo de estos pacientes y seguir las recomendaciones de la Academia 

Americana de Pediatría que nos indican realizar screening de función tiroidea en niños con 

Síndrome de Down cada 2 meses durante los primeros 6 meses de vida, luego cada 3 

meses hasta los 18 meses de edad y posteriormente a partir de los 2 años de vida 

realizarlos anualmente. 
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II.   ANTECEDENTES  

2.1. Síndrome de Down 

 Es la primera cromosomopatía  descubierta en el ser humano en 1958, pero su 

clínica es conocida desde la descripción realizada en 1866 por J. Landon Down; de ahí su 

nombre, su incidencia espontanea es de 1/700 nacimientos.(6) 

2. 2. Patogenia 

 El cuadro clínico está relacionado con la trisomía del cromosoma 21, ya de forma 

regular con 47 cromosomas en el 94% de los casos.  El síndrome de Down se produce por 

la aparición de un cromosoma más en el par 21 original (tres cromosomas: “trisomía” del par 

21) en las células del organismo. La nomenclatura científica para ese exceso cromosómico 

es 47, XX,+21 o 47, XY,+21; según se trate de una mujer o de un varón, respectivamente. 

La mayor parte de las personas con este síndrome (95%), deben el exceso cromosómico a 

un error durante la primera división meiótica (aquella por la que los gametos, óvulos o 

espermatozoides, pierden la mitad de sus cromosomas) llamándose a esta variante, 

“trisomía libre” o regular. El error se debe en este caso a una disyunción incompleta del 

material genético de uno de los progenitores. En la formación habitual de los gametos el par 

de cromosomas se separa, de modo que cada progenitor sólo transmite la información de 

uno de los cromosomas de cada par. Cuando no se produce la disyunción se transmiten 

ambos cromosomas. (3,4) 

No se conocen con exactitud las causas que originan la disyunción errónea. Como 

en otros procesos similares se han propuesto hipótesis multifactoriales (exposición 

ambiental, envejecimiento celular) sin que se haya conseguido establecer ninguna relación 

directa entre ningún agente causante y la aparición de la trisomía. El único factor que 

presenta una asociación estadística estable con el síndrome es la edad materna, lo que 

parece apoyar las teorías que hacen hincapié en el deterioro del material genético con el 

paso del tiempo. (4) 

2. 3.  Translocación 

 

Después de la trisomía libre, la causa más frecuente de aparición del exceso de 

material genético es la translocación. En esta variante el cromosoma 21 extra (o un 

fragmento del mismo) se encuentra “pegado” a otro cromosoma (frecuentemente a uno de 

los dos cromosomas del par 14), por lo cual el recuento genético arroja una cifra de 46 

http://es.wikipedia.org/wiki/Translocaci%C3%B3n


 

 

4 

cromosomas en cada célula. En este caso no existe un problema con la disyunción 

cromosómica, pero uno de ellos porta un fragmento “extra” con los genes del cromosoma 

“translocado”. A efectos de información genética sigue tratándose de una trisomía 21 ya que 

se duplica la dotación genética de ese cromosoma. 

La frecuencia de esta variante es aproximadamente de un 3% de todos los 

Síndromes de Down y su importancia estriba en la necesidad de hacer un estudio genético 

a los progenitores para comprobar si uno de ellos era portador sin saberlo de la 

translocación, o si ésta se produjo por primera vez en el embrión. (Existen portadores 

“sanos” de translocaciones, en los que se recuentan 45 cromosomas, estando uno de ellos 

translocado, o pegado, a otro). 

2.4.  Mosaicismo 

 

 La forma menos frecuente de trisomía 21 es la denominada “mosaico” (en torno al 

2% de los casos). Esta mutación se produce tras la concepción, por lo que la trisomía no 

está presente en todas las células del individuo con Síndrome de Down, sino sólo en 

aquellas cuya estirpe procede de la primera célula mutada. El porcentaje de células 

afectadas puede abarcar desde unas pocas a casi todas, según el momento en que se haya 

producido la segregación anómala de los cromosomas homólogos. (4) 

2.5. Expresión del exceso de material genético 

 

 La expresión bioquímica del síndrome consiste en el aumento de diferentes 

enzimas. Una de las más conocidas e importantes es la superóxidodismutasa (codificada 

por el gen SOD-1), que cataliza el paso del anión superóxido hacia peróxido de hidrógeno. 

En condiciones normales esto contribuye al sistema de defensa antioxidante del organismo, 

pero su exceso determina la acumulación de H2O2, lo que puede provocar peroxidación de 

lípidos y proteínas y dañar el ADN. Otros genes implicados en la aparición de trastornos 

asociados al Síndrome de Down son (4)  

 COL6A1: su expresión incrementada se relaciona con defectos cardíacos  

 ETS2: su expresión incrementada puede ser causa de alteraciones músculo 

esqueléticas 

 CAF1A: la presencia incrementada de este gen puede interferir en la síntesis de 

ADN 

http://es.wikipedia.org/wiki/Super%C3%B3xido_dismutasa
http://es.wikipedia.org/wiki/Per%C3%B3xido_de_hidr%C3%B3geno
http://es.wikipedia.org/wiki/Per%C3%B3xido_de_hidr%C3%B3geno
http://es.wikipedia.org/wiki/L%C3%ADpidos
http://es.wikipedia.org/wiki/Prote%C3%ADnas
http://es.wikipedia.org/wiki/ADN
http://es.wikipedia.org/wiki/M%C3%BAsculo_esquel%C3%A9tico
http://es.wikipedia.org/wiki/M%C3%BAsculo_esquel%C3%A9tico
http://es.wikipedia.org/wiki/S%C3%ADntesis_de_ADN
http://es.wikipedia.org/wiki/S%C3%ADntesis_de_ADN
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 Cystathione Beta Synthase (CBS): su exceso puede causar alteraciones metabólicas 

y de los procesos de reparación    

 DYRK: en el exceso de proteínas codificadas por este gen parece estar el origen del 

retraso mental  

 CRYA1: su sobreexpresión puede originar cataratas (opacidad precoz del cristalino)  

 GART: la expresión aumentada de este gen puede alterar los procesos de síntesis y 

reparación del ADN  

 IFNAR: es un gen relacionado con la síntesis de Interferón, por lo que su exceso 

puede provocar alteraciones en el sistema inmunitario.  

2.6. Cuadro Clínico 

 

El Síndrome de Down es la causa más frecuente de discapacidad psíquica 

congénita. Representa el 25% de todos los casos de retraso mental. Se trata de un 

síndrome genético más que de una enfermedad según el modelo clásico, y aunque sí se 

asocia con frecuencia a algunas patologías, la expresión fenotípica final es muy variada de 

unas personas a otras. Como rasgos comunes se pueden reseñar su fisiognomía peculiar, 

una hipotonía muscular generalizada, un grado variable de retraso mental y retardo en el 

crecimiento.(2,6) 

En cuanto al fenotipo han sido descritos más de 100 rasgos peculiares asociados al 

Síndrome de Down, pudiendo presentarse en un individuo un número muy variable de ellos. 

De hecho ninguno se considera constante o patognomónico aunque la evaluación conjunta 

de los que aparecen suele ser suficiente para el diagnóstico. 

Algunos de los rasgos más importantes son un perfil facial y occipital planos, 

braquiocefálica (predominio del diámetro transversal de la cabeza), hendiduras palpebrales 

oblicuas, diastasis de rectos (laxitud de la musculatura abdominal), raíz nasal deprimida, 

pliegues epicánticos, cuello corto y ancho con exceso de pliegue epidérmico nucal, 

microdoncia, paladar ojival, clinodactilia del quinto dedo de las manos, pliegue palmar único, 

y separación entre el primer y segundo dedo del pie. Las patologías que se asocian con 

más frecuencia son las cardiopatías congénitas y enfermedades del tracto digestivo. Los 

únicos rasgos presentes en todos los casos son la atonía muscular generalizada y el retraso 

mental aunque en grados muy variables. Presentan, además, un riesgo superior al de la 

población general, para el desarrollo de patologías como leucemia (leucemia mieloide 

http://es.wikipedia.org/wiki/Metabolismo
http://es.wikipedia.org/wiki/Reparaci%C3%B3n_del_ADN
http://es.wikipedia.org/wiki/Catarata
http://es.wikipedia.org/wiki/Cristalino
http://es.wikipedia.org/wiki/Interfer%C3%B3n
http://es.wikipedia.org/wiki/Sistema_inmunitario
http://es.wikipedia.org/wiki/Hipoton%C3%ADa
http://es.wikipedia.org/wiki/Patognom%C3%B3nico
http://es.wikipedia.org/wiki/Braquiocefalia
http://es.wikipedia.org/w/index.php?title=Microdoncia&action=edit&redlink=1
http://es.wikipedia.org/wiki/Clinodactilia
http://es.wikipedia.org/wiki/Cardiopat%C3%ADas
http://es.wikipedia.org/wiki/Leucemia
http://es.wikipedia.org/wiki/Leucemia_mieloide_aguda
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aguda), diabetes, hipotiroidismo, miopía, o luxación atloaxoidea. Todo esto determina una 

media de esperanza de vida entre los 50 y los 60 años, aunque este promedio se obtiene 

de una amplia horquilla interindividual (las malformaciones cardíacas graves o la leucemia, 

cuando aparecen, son causa de muerte prematura). El grado de discapacidad intelectual 

también es muy variable, aunque se admite como hallazgo constante un retraso mental 

ligero o moderado.  

El desarrollo físico de niños afectos de Síndrome de Down es más lento que en los 

grupos poblacionales normales por edad y sexo, es por ello por lo que las medidas 

pondoestaturales deben ser referidas a estándares específicos para niños con Síndrome de 

Down. (9) 

2.7. Patologías asociadas más frecuentes 

2.7.1. Cardiopatías 

 

Entre un 40 y un 50% de los recién nacidos con Síndrome de Down presentan una 

cardiopatía congénita, siendo estas la causa principal de mortalidad. Algunas de estas 

patologías sólo precisan vigilancia para comprobar que su evolución es adecuada, mientras 

que otras pueden necesitar tratamiento quirúrgico urgente. Casi la mitad de ellas se 

corresponden con defectos del septo auriculo-ventricular.  Una tercera parte (en torno al 

30% según las fuentes) son defectos de cierre del septo ventricular, y con menos frecuencia 

se encuentran otras patologías como ostium secundum, ductus arterioso persistente o 

tetralogía de Fallot.   En general casi todos estos defectos provocan cortocircuito de 

derecha a izquierda, aumentando la circulación pulmonar. La tetralogía de Fallot, en 

cambio, provoca un cortocircuito inverso, por lo que disminuye el flujo sanguíneo pulmonar y 

aparece cianosis, sobre todo en crisis de llanto o esfuerzos.  Por este motivo se recomienda 

la realización de una ecografía del corazón a todo recién nacido con Síndrome de 

Down.(6,4)   

2.7.2. Alteraciones gastrointestinales 

La frecuencia de aparición de anomalías o malformaciones digestivas asociadas al 

Síndrome de Down es muy superior a la esperada en población general. La lista de 

anomalías y su expresión clínica es muy amplia y variable, pero las que presentan una 

mayor incidencia son la atresia esofágica, la atresia o estenosis duodenal, las 

malformaciones ano rectales, el megacolon agangliónico y la celiaquía.  

http://es.wikipedia.org/wiki/Leucemia_mieloide_aguda
http://es.wikipedia.org/wiki/Diabetes
http://es.wikipedia.org/wiki/Miop%C3%ADa
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El riesgo de aparición es casi 30 veces superior al de la población general, y precisa 

tratamiento quirúrgico precoz para impedir aspiración de saliva  y alimento a la vía aérea y 

permitir el tránsito adecuado de alimentos hasta el estómago. Un cuadro similar se presenta 

en la atresia o estenosis duodenal.  Esta malformación aparece hasta en el 8% de los niños 

recién nacidos con Síndrome de Down.   El ano  imperforado es la malformación ano rectal 

más frecuente con  incidencia del 2-3%.  Otros trastornos relativamente frecuentes son el 

megacolon, o dilatación excesiva de la porción distal del tracto digestivo por un defecto en la 

relajación y la enfermedad celíaca, que aparecen también con una frecuencia superior a la 

que se presenta en recién nacidos sin el síndrome.(4) 

2.7.3. Trastornos endocrinos 

Estas personas tienen un riesgo superior  al promedio de padecer trastornos 

tiroideos. Casi la mitad presentan algún tipo de patología de tiroides durante su vida. Suele 

tratarse de hipotiroidismo leves adquiridos o autoinmunes que en muchos casos no precisan 

tratamiento, aunque cuando su gravedad lo requiere deben instaurarse lo más precozmente 

posible para no ver comprometido el potencial de desarrollo intelectual.(4) 

2.7.4. Trastornos de la visión 

 Más de la mitad (60%) presentan  algún trastorno de la visión susceptible de 

tratamiento o intervención. El astigmatismo, las cataratas congénitas o la miopía son las 

patologías más frecuentes. Dada la enorme importancia que la esfera visual supone para el 

aprendizaje de estos niños se recomiendan controles periódicos que corrijan de manera 

temprana cualquier déficit a este nivel. 

2.7.5. Trastornos de la audición 

 La particular disposición anatómica de la cara determina la aparición frecuente de 

hipoacusia  de transmisión. 

2.8. Diagnóstico 

Este se puede realizar mediante  los valores de AFP (Alfa fetoproteína), que se 

encuentran aumentados en los embriones que presentan estos trastornos del desarrollo.  

Hoy día es común la determinación de AFP, estriol  y hCG (Gonadotrophinacorionica 

humana) para determinar el riesgo de aparición del Síndrome de Down.  A esto se le llama 

“triple prueba”. Algunos laboratorios incluyen la determinación de onhibina (cuádruple 

prueba). Los valores de estas sustancias en sangre, así como datos acerca de la edad 

materna y los antecedentes personales y familiares permiten calcular un riesgo de aparición 

de Síndrome de Down, pero no suponen un diagnóstico de certeza. (6,4) 
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Para detectar la anormalidad cromosómica durante el periodo prenatal de forma inequívoca 

se emplean técnicas de conteo cromosómico, por lo que es necesario disponer de alguna 

célula fetal. 

2.9. Tratamiento  

 

La mejoría en los tratamientos de las enfermedades asociadas al Síndrome de Down 

ha aumentado la esperanza de vida de estas personas, desde los 14 años hace unas 

décadas, hasta casi la normalidad (60 años, en países desarrollados) en la actualidad.  

Los únicos tratamientos que han demostrado una influencia significativa en el 

desarrollo de los niños son los programas de atención temprana, orientados a la 

estimulación precoz del sistema nervioso central durante los seis primeros años de vida. 

Especialmente durante los dos primeros años el SNC presenta un grado de plasticidad muy 

alto lo que resulta útil para potenciar mecanismos de aprendizaje y de comportamiento 

adaptativo. Los individuos con grandes dificultades para el aprendizaje a menudo han sido 

internados en instituciones, pero se ha comprobado que deben vivir en su domicilio, donde 

desarrollan de forma más completa todo su potencial. (3,4) 

3. Hipotiroidismo en síndrome de Down 

 

El tiroides es una glándula situada en la parte anterior del cuello, responsable de la 

secreción de las hormonas tiroideas: tiroxina o T4, y triyodotironina o T3. Estas hormonas 

regulan aspectos importantes del crecimiento, el desarrollo y las funciones de las células y 

órganos de nuestro organismo a lo largo de toda la vida, incluidas las neuronas de nuestro 

cerebro. (5) 

La secreción de esta glándula está controlada por otra hormona, la hormona 

tirotropa o TSH, que es segregada por la glándula hipófisis, situada en la base del cráneo, 

cuya función es promover y estimular la función y secreción del tiroides. Este control toma la 

forma de una retroalimentación negativa: cuando la secreción de tiroides (hormonas T4 y 

T3) disminuye, se estimula compensatoriamente la secreción de TSH; y viceversa, cuando 

la secreción de T4 y T3 aumenta, la secreción de TSH disminuye. Por este motivo, en los 

análisis de sangre que normalmente se realizan para estudiar la función tiroidea, el aumento 

de TSH sugiere que la función del tiroides está disminuida. (7) 

Teniendo en cuenta las causas y mecanismos por las que se puede llegar al fallo 

tiroideo es posible clasificarlo en tres categorías:  
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3.1. Hipotiroidismo primario: 

 

Producido por enfermedades propias de la glándula tiroides que destruyen los folículos 

tiroideos.    Cursa con elevación de la tirotrofina hipofisaria por liberación del freno ejercido 

por la tiroxina y la triyodotironina que están disminuidas o ausentes. La tiroides puede 

afectarse por diferentes causas:  

A.  Trastornos de la embriogénesis: Aplasia e hipoplasia tiroidea: Hipotiroidismo 

congénito que produce el cretinismo (patología de la infancia). 

B. Deficiencia de la biosíntesis hormonal:  

1. b1) Por falla heredofamiliar de enzimas que intervienen en la producción de 

hormonas tiroideas: generalmente ocasionan cretinismo por atacar al recién 

nacido o bien si lo hacen después del desarrollo del sistema nervioso llevan 

al hipotiroidismo infantil. 

2. b2) La producción hormonal puede fallar por déficit de yodo en el agua y/o los 

alimentos agravados por sustancias bociógenas en ellos la cual puede 

manifestarse a cualquier edad entre la niñez, adolescencia o juventud. 

Ocasiona el hipotiroidismo endémico (solo en las zonas geográficas 

bociosas). 

3. b3) Extirpación o destrucción de la glándula: El tratamiento quirúrgico de un 

cáncer tiroideo con tiroidectomía total o de un hipertiroidismo con 

tiroidectomía mayor que 3/4 o 4/5 partes del órgano. La destrucción radiante 

de la misma con yodo 131 o con cobaltoterapia en estas patologías produce 

el mismo efecto que la cirugía. 

4. b4) Enfermedades autoinmunes: La tiroiditis autoinmune atrófica y la crónica 

linfocitaria (Enfermedad de Hashimoto) reemplazan las células funcionantes 

por infiltrados linfoplasmocitarios y fibrosis.  

 

El cretinismo, expresión que está asociada usualmente a hipotiroidismo congénito, 

es una enfermedad en la que existe retardo mental severo y que se puede presentar de dos 

formas:  El cretinismo neurológico con severo retardo mental, parálisis espástica, sordera y 

sin hipotiroidismo y cuya fisiopatología está asociada a hipotiroidismo materno no 
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controlado durante el primer trimestre del embarazo, periodo en el cual el desarrollo del 

sistema nervioso es acelerado y depende de las hormonas tiroideas maternas.   Y el 

cretinismo mixedematoso, con un grado menor de retardo mental que el anterior y que se 

asocia a un déficit de yodo incluyéndose como un típico desorden por deficiencia de yodo. 

(13) 

3.2. Hipotiroidismo secundario:  

 

 Tiroides sana que por enfermedades destructivas de la adenohipófisis se ve privada 

del estímulo de la tirotrofina y secundariamente se atrofia y deja de secretar T3 y T4. Cursa 

con tirotrofina y ambas hormonas tiroideas bajas. La adecuada estimulación tiroidea con 

TSH restablece la secreción glandular. Como la hipófisis está destruida, su estimulación con 

TRH exógena no logra respuesta. Diversas lesiones de la hipófisis pueden llevar a la 

destrucción: tumores primarios o metastásicos, infartos, hematomas, granulomas, 

abscesos.  

3.3. Hipotiroidismo terciario:  

 

    La adenohipófisis y la tiroides son sanas pero sufren las consecuencias de enfermedades 

del hipotálamo que resulta anulado y no produce hormona liberadora de tirotrofina. Este 

hecho altera el sistema de retroalimentación glandular con el consiguiente déficit de 

tirotrofina que a su vez lleva al déficit de hormonas tiroideas. Es decir que hay carencia de 

TRH, TSH, T3 y T4. La estimulación del sistema con TRH restablece la normalidad. Lo 

mismo se puede lograr con TSH para la secreción tiroidea. El estudio histológico muestra 

destrucción del hipotálamo con atrofia de la hipófisis y tiroides.(7,10) 

 Cuando la función tiroidea está patológicamente deprimida, aparece el hipotiroidismo 

y cuando la función tiroidea está patológicamente incrementada, aparece el hipertiroidismo. 

 El hipotiroidismo es una de las patologías más prevalentes en las personas con 

síndrome de Down, y sin lugar a dudas es el trastorno endocrinológico más frecuente (2-6). 

La prevalencia de hipotiroidismo en la población con síndrome de Down se estima entre un 

30% y un 40% (1,7), llegando a porcentajes del 80-90% en la primera infancia (7,8).  
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4. Cuadro clínico 

 

Los síntomas y signos característicos del hipotiroidismo son bien conocidos: 

cansancio, intolerancia al frío, piel seca, áspera o fría, estreñimiento, somnolencia, apatía, 

torpeza motora, aumento de peso, cambio del tono de voz (más ronca), macroglosia.   Esto 

es así por dos razones. En primer lugar porque las personas con síndrome de Down 

muestran por su propia naturaleza signos y síntomas característicos del hipotiroidismo 

clínico como son la sequedad y aspereza de la piel, la macroglosia, la apatía o la tendencia 

al aumento de peso, aunque su función tiroidea sea normal. En segundo lugar, porque 

dadas las altas tasas de prevalencia de hipotiroidismo en el síndrome de Down, el objetivo 

es hacer una detección precoz de la enfermedad antes de que aparezcan los síntomas y 

signos clínicos, mediante el análisis periódico (cribado) de los valores de TSH, T3 y T4. Con 

ello conseguimos detectar la aparición de la enfermedad en una primera fase que 

denominamos subclínica porque no tiene síntomas, y podemos iniciar precozmente el 

tratamiento. (1,4) 

Así, pues, el diagnóstico de hipotiroidismo en las personas con síndrome de Down 

se debe considerar en dos categorías: 

4.1. Hipotiroidismo subclínico: Estadio inicial de la enfermedad caracterizado por 

elevación de las cifras de TSH con normalidad de las cifras de T4 y T3. Por definición, sin 

síntomas ni signos de hipo función tiroidea.  

4.2. Hipotiroidismo clínico: Estadio avanzado de la enfermedad caracterizado por 

elevación de las cifras de TSH con descenso de las cifras de T4 y T3 por  definición, con 

síntomas y signos de hipofunción tiroidea. 

5. Diagnostico 

La prueba diagnóstica fundamental en el hipotiroidismo del síndrome de Down es la 

determinación de TSH, con determinación condicional o sistemática de T4 y T3. En la rutina 

clínica para el diagnóstico de disfunción primaria de la glándula tiroidea, y de acuerdo con 

los mecanismos de regulación antes explicados, si la TSH es normal no hay posibilidad de 

hipotiroidismo primario clínico o subclínico (TSH elevada) o de hipertiroidismo clínico o 

subclínico (TSH suprimida). Por tanto, si la TSH es normal no será necesario determinar T4 

ni T3, dado que forzosamente serán normales. Así, algunos laboratorios de análisis clínicos 

sólo determinan T3 y T4 en la misma muestra de suero cuando la medida de TSH ha 

mostrado un valor anormal. Ante una TSH normal, aun sin determinación de T4 ni de T3, 
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podemos excluir disfunción tiroidea. Pero es frecuente que, para evitar un segundo 

pinchazo, se determinen simultáneamente las tres hormonas: TSH, T4 y T3. 

Una de las causas más frecuentes de hipotiroidismo es la destrucción de la glándula 

tiroidea por un mecanismo de autoinmunidad. Eso significa que el organismo reacciona y 

rechaza a su propia glándula tiroides como si le fuera extraña a él (como si se tratara de un 

órgano trasplantado), y lo hace mediante la producción de anticuerpos: antiperoxidasa y 

antitiroglobulina. Por tanto, la presencia de estos anticuerpos en la sangre delata la 

existencia de mecanismos de autoinmunidad. En consecuencia, su determinación está 

indicada en caso de detectar hipotiroidismo, ya sea subclínico o clínico, a fin de poderlo 

catalogar como autoinmune. Además, la presencia de anticuerpos antitiroideos positivos 

predice una mayor probabilidad de progresión del hipotiroidismo subclínico al estadio ya 

clínico (35% de casos con anticuerpos positivos según algunas series). Así, sólo una parte 

de los casos de hipotiroidismo subclínico tienen anticuerpos positivos (5,6). 

Otra forma de analizar la glándula tiroidea es mediante técnicas de imagen. La 

técnica de imagen de elección es la ecografía. Pero en el caso de síndrome de Down e 

hipotiroidismo, ya sea clínico o subclínico, no es obligado practicar una ecografía tiroidea. 

De hecho, una palpación cuidadosa del cuello permite en la mayoría de los casos delimitar 

el tamaño del tiroides. Nosotros sólo la solicitamos ante una palpación del tiroides que sea 

indicativa de bocio o nódulos. Aun así, por ser una exploración inocua y accesible, ante 

cualquier duda es aconsejable realizarla.  

Por el contrario, la gammagrafía tiroidea, una prueba clásica en el estudio de esta 

glándula, no aporta ninguna información ante un caso de hipotiroidismo en el síndrome de 

Down, y en nuestra opinión no debe realizarse. 

5.1.  Disfunción tiroidea en el paciente con síndrome de Down 

5.1.1. Hipotiroidismo subclínico en la primera infancia  

 

El hipotiroidismo congénito en el Síndrome de Down es también más frecuente que 

en la población general (2). Dado que para este déficit existe un programa de cribado 

universal, también se aplica a los recién nacidos con síndrome de Down y no entraña 

peculiaridades específicas.  

Una situación especial se plantea ante la detección de hipotiroidismo subclínico en 

los niños con síndrome de Down durante los primeros tres años de vida.  Por tanto, al igual 

que en otras series, el hipotiroidismo subclínico en los niños con síndrome de Down durante 
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la primera infancia en la mayoría de casos es transitorio, normalizándose espontáneamente 

a partir de los dos o tres años de edad. Por tanto, ante elevaciones leves de la TSH, con T3 

y T4 normales, en niños con síndrome de Down de menos de 36 meses, la conducta más 

prudente ha sido tradicionalmente un seguimiento analítico sin intervención terapéutica. 

 

5.2. Diagnóstico de Hipotiroidismo 

 

Un resultado elevado de TSH a menudo indica una glándula tiroides hipoactiva que 

no está respondiendo adecuadamente al estímulo de la TSH, debido a algún tipo de 

disfunción aguda o crónica del tiroides. Más raramente, una TSH elevada indica un 

problema en la pituitaria, como un tumor productor de TSH, en lo que se conoce como 

hipertiroidismo secundario. También se pueden encontrar concentraciones elevadas de 

TSH en pacientes con trastornos tiroideos conocidos (o pacientes a los que se ha extirpado 

la glándula tiroides) y que están siendo tratados con dosis insuficientes de hormona tiroidea. 

Un resultado de TSH bajo puede indicar una glándula tiroides hiperactiva 

(hipertiroidismo) o un tratamiento con hormona tiroidea excesivo en pacientes tratados por 

tener un tiroides hipoactivo (o previamente extirpado). Un resultado bajo de TSH puede 

indicar raramente una lesión de la glándula pituitaria que le impide producir TSH en 

cantidades adecuadas. 

Una TSH anormal, ya sea alta o baja, indica un exceso o una deficiencia de la 

cantidad de hormona tiroidea disponible en el organismo, pero no indica la causa de tal 

alteración. Tras el hallazgo de un resultado de TSH anómalo se suelen solicitar otras 

pruebas para investigar la causa de su aumento o de su disminución. 

En la tabla siguiente se resume la posible interpretación de resultados de esta 

prueba: 

 

TSH T4 T3 Interpretación 

Alta Normal Normal 
Hipotiroidismo 

leve (subclínico) 

Alta Baja Baja o normal Hipotiroidismo 

Baja Normal Normal 
Hipertiroidismo 

leve (subclínico) 
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Baja 
Alta o 

normal 
Alta o normal Hipertiroidismo 

Baja 
Baja o 

normal 
Baja o normal 

Hipotiroidismo 

pituitario (secundario), 

poco frecuente 

 

 

6. Tratamiento 

 

El tratamiento de elección del hipotiroidismo en el síndrome de Down es la terapia 

sustitutiva con levotiroxina sódica por vía oral. El tratamiento se debe iniciar con una dosis 

mínima, para ir aumentándola paulatinamente en función de los controles analíticos de TSH, 

T4 y T3 hasta normalizar la TSH (11). La dosis requerida es variable, entre 2 y 5 

microgramos/kg/día.  

La duda fundamental en el tratamiento del hipotiroidismo en el síndrome de Down es 

cuándo iniciar el tratamiento, especialmente en casos de hipotiroidismo subclínico leve. 

Ante un caso de hipotiroidismo clínico no hay ninguna duda de la necesidad de iniciar 

tratamiento sustitutivo. No obstante, en la mayoría de casos, gracias al cribado sistemático, 

detectamos el hipotiroidismo en estadios subclínicos, situación en la que existe una 

controversia histórica sobre cuándo iniciar el tratamiento. Son indicaciones unánimemente 

aceptadas de iniciar tratamiento con levotiroxina las siguientes situaciones: (5) 

• Cuando la cifra de TSH supera el doble del límite superior de la normalidad 

(TSH mayor de 10 mcU/mL, normalidad < 5 mcU/mL). En esta circunstancia 

se considera que la alteración es suficiente para iniciar tratamiento.  

• Cuando las cifras de T3 o T4 están por debajo del límite inferior de la 

normalidad: el estadio metabólico ya corresponde a hipotiroidismo clínico.  

• Cuando junto con la elevación de TSH se detectan anticuerpos antitiroideos 

positivos a títulos elevados. En esta situación la evolución a hipotiroidismo 

clínico es más probable que ante anticuerpos antitiroideos negativos.  

• Cuando el paciente con síndrome de Down va a precisar cirugía cardíaca. 

Se considera que dada la importancia de las hormonas tiroideas en la 
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fisiología cardíaca, ante esta situación la función tiroidea debe estar 

estrictamente normal.    
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III.  OBJETIVOS 

3.1. General 

 

3.1.1. Determinar la prevalencia de hipotiroidismo en pacientes menores de 

12 años con síndrome de Down, evaluados  en la clínica de genética  

del departamento de pediatría del Hospital General de enfermedades 

del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social  

3.2. Específicos 
 

3.2.1. Identificar el sexo más frecuentemente afectado. 

 

3.2.2. Determinar la  edad  de diagnostico de la disfunción tiroidea. 

 

3.2.3. Identificar  la frecuencia de hipotiroidismo en los pacientes con síndrome de 

Down  

 

3.2.4. Establecer la sintomatología de hipotiroidismo de los pacientes con síndrome 

de Down 

 

3.2.5. Conocer el porcentaje de pacientes con síndrome de Down con  tratamiento y 

seguimiento en la clínica de Endocrinología 
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IV. MATERIAL Y MÉTODOS 

4.1. Tipo de Estudio 

Diseño descriptivo, observacional prospectivo , de corte transversal  

4.2. Población  y Muestra  

 

4.2.1. Población o universo: El  total de pacientes menores de 12 años  

con diagnostico de Síndrome de Down vistos en la  consulta 

externa pediátrica  de Genética del Hospital General de 

Enfermedades del Instituto Guatemalteco de seguridad Social, 

durante los meses de enero 2009 a junio 2010. 

 

4.2.2. Marco Muestra: los sujetos objetos de estudio  incluidos  en el 

estudio fueron tomados  del libro de registro de la clínica de 

Genética . 

 

4.2.3. Muestra:  No se tomo muestra sino al total de pacientes 

evaluados en el periodo de estudio en la clínica de  consulta 

externa de Genética del Departamento de Pediatría del Hospital 

General de Enfermedades del Instituto guatemalteco de 

Seguridad Social  

 

 

4.3. Unidad de Análisis 

 

4.3.1. Unidad primaria de muestreo : pacientes menores de 12 años 

con síndrome de Down vistos en Genética del departamento de 

pediatría del Hospital General de enfermedades  durante el 

periodo de 01 de enero 2009 al 30 de Junio del 2010 

 

4.3.2. Unidad de análisis:  Datos clínicos y de laboratorio registrados 

del expediente clínico en las boletas de recolección de datos 

4.3.3. Unidad de Información:  registros clínicos de los pacientes con 

síndrome de Down con pruebas tiroideas vistos en Genética del 
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departamento de Pediatría del Hospital General de Enfermedades 

IGSS 

 

4.4. Criterios de Inclusión y Exclusión 

4.4.1. Criterios de Inclusión 

 

 Pacientes de ambos sexos menores de 12 años 

 Con diagnóstico de síndrome de Down 

 Con resultados de  dosificación en sangre venosa de Hormonas 

tiroideas  TSH, T4 ,  T3, basales  efectuadas en el Laboratorio Clínico 

del Hospital General de Enfermedades Zona 9  

 Evaluados   en consulta externa de Genética del Departamento de 

Pediatría del Hospital General de Enfermedades del  Instituto 

Guatemalteco de seguridad Social, durante los meses de enero 2009 

a junio 2010. 

4.4.2. Criterios de Exclusión 

 Pacientes que  tengan enfermedad aguda asociada con compromiso 

de la vida. 

 Pacientes sin pruebas tiroideas  

 

4.5. Operacionalización de las Variables  

Variable Definición Operacional Escala de 

medición 

Tipo de 

variable 

Unidad de 

Medición 

Edad Expresada como el periodo 

de tiempo que ha pasado 

desde el nacimiento, hasta la 

fecha actual, expresada en 

meses según el expediente 

clínico. 

Ordinal Cuantitativa Meses 

Sexo Condición orgánica que Nominal Cualitativa Masculino 
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distingue al ser humano 

entre hombre y mujer, 

determinada según el 

expediente clínico. 

Femenino 

Hipotiroidismo 

 

Alteración de la glándula 

tiroides que destruyen los 

folículos tiroideos, Causando  

elevación de la tirotrofina 

hipofisaria 

Nominal Cualitativa Si 

No 

Manifestaciones 

clínicas 

Conjunto de signos y 

síntomas que presenta el 

paciente con hipotiroidismo 

Nominal Cualitativa Presentes 

Ausentes 

Síndrome de 

Down 

Pacientes que presentan 

trisomía en el cromosoma 21 

Nominal Cualitativa Si 

No 

Hormonas 

Tiroideas  

Hormonas secretadas por la 

glándula tiroides T3, T4 y 

TSH 

Nominal Cuantitativa 

Uu/ml 

4.6. Técnicas  procedimientos e instrumentos  

4.6.1. Técnicas. 

La técnica  de recolección de datos que se utilizo  fue a través de la revisión 

sistemática de los expedientes clínicos de los pacientes con síndrome de Down 

vistos en la consulta externa de Genética, del departamento de Pediatría del 

Hospital General de Enfermedades IGSS utilizando un instrumento de 

recolección de datos (ver anexos) , ingresándose al estudio solo los pacientes a 

quienes se les efectuaron pruebas tiroideas  
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4.6.2. Procedimientos :  

 

4.6.2.1. Avales : Inicialmente se procedió a efectuar  el protocolo para 

la elaboración de la tesis de maestría , una vez aprobado se 

procedió a la recolección de  los datos de las variables a 

estudio  

 

4.6.2.2. Validación del Instrumento:  Se procedió a la validación del 

instrumento de recolección de datos  con los expedientes de 

los pacientes que cumplían con los criterios de inclusión  

 

4.6.2.3. Captación de la Información:  La captación del listado de 

pacientes con Síndrome de Down, se efectuó  en la clínica de 

Genética pediátrica del Hospital General de Enfermedades, 

luego de lo cual se procedió a solicitar los expedientes clínicos 

en el archivo, del mismo se obtuvieron los datos de las 

variables , que fueron transcritos en la boleta de recolección 

de datos  individualmente , luego de la captación de los 

pacientes se procedió a revisar si tenían  pruebas tiroideas , a 

los que no tenían se les efectuaron y se solicitaron al 

Laboratorio clínico  

 

4.6.2.4. Análisis: Con los datos recolectados a través del instrumento, 

se tabuló y analizó la información, utilizándose Microsoft Office 

Excel 2007, para contestar las preguntas de investigación y 

llegar a los objetivos planteados en el estudio, presentándose 

los datos en cuadros y graficas. 

 

4.6.2.5. Instrumentos 

Se utilizo un instrumento de recolección de datos, el cual se detalla a 

continuación: constituido  por el  No. De boleta, datos generales del 

paciente, sexo, edad,  hormonas tiroideas : TSH, T4 T3, Tratamiento y 

seguimietno en consulta externa de Endocrinologia pediátrica 

Procesamiento  
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4.7. Procesamiento y Análisis 

 

4.7.1. Plan de procesamiento:  

Los datos que se obtuvieron del instrumento fueron ingresados y 

ordenados en una  base de datos en una hoja electrónica de  

Microsoft Office Excel 2007, con las variables del estudio, 

procediéndose a la elaboración de cuadros y graficas para su  

interpretación. 

 

4.7.2. Plan de Análisis: 

            Para el análisis estadístico,  por el diseño del estudio, se utilizo  

            Estadística  de tipo  descriptiva con porcentajes y promedios  

 

4.8. Aspectos Éticos : 

De acuerdo a la naturaleza de la investigación de carácter descriptivo  

no fue necesaria la redacción de consentimiento informado, debido a 

que en  esta investigación solo se tomaron en cuenta aspectos 

clínicos de los pacientes a través de la revisión del expediente clínico 

se clasifica como categoría I de la clasificación de riesgo de  la 

declaración de Helsinki (sin riesgo para el paciente) 
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V. RESULTADOS 

 

Cuadro No. 1 

Distribución por Edades 

Edad  Frecuencia Porcentaje 

< de 1 mes 6 8% 

>1mes < 1 año 28 36% 

>1 año a 5 años 37 47% 

>5 años 7 9% 

Total 78 100% 

 

Fuente: Boleta de recolección de datos 

 

Grafica No. 1 

 
Fuente: Cuadro No. 1 
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Cuadro No 2 

 Distribución por Sexo 

 

Sexo Frecuencia Porcentaje 

Masculino 40 51% 

Femenino 38 49% 

Total 78 100% 

 

Fuente: Boleta de recolección de datos 

 

 

Grafica No. 2 

 

 

Fuente: Cuadro No. 2 
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Cuadro No. 3 

Frecuencia de Hipotiroidismo 

 

Hipotiroidismo Masculino % Femenino % Frecuencia    % 

 Si 24 31% 22 28% 46        59% 

No 16 20% 16 21% 32        41%  

Total 40 51% 38 49%         78       100% 

 

Fuente: Boleta de recolección de datos 

 

Grafica No. 3 

 

 

Fuente: Cuadro No. 3 
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Cuadro No .4 

Valores de Hormona estimulante de Tiroides (TSH) 

 

TSH Frecuencia Porcentaje 

Altos 46 59% 

Bajo 10 13% 

Normal 22 28% 

Total 78 100% 

 

Fuente: Boleta de recolección de datos 

 

Grafica No. 4 

 

 
Fuente: Cuadro No. 4 
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Cuadro No. 5 

Diagnóstico de la disfunción tiroidea  según resultado de los valores de Hormona 

estimulante de la  tiroides ((TSH)   y  T4 

 

TSH T4 No. % Interpretación 

Alta Baja 25 45 Hipotiroidismo 

Alta Normal 21 37 Hipotiroidismo Leve (subclínico) 

Baja Baja 0 0 Hipotiroidismo secundario 

Baja Normal 7 13 Hipertiroidismo leve (subclínico) 

Baja Alta 3 5 Hipertiroidismo 

Total  56 100%  

Fuente: Boleta de recolección de datos 

 

 

Grafica No. 5 

 

Fuente: Cuadro No. 5 
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Cuadro No. 6 

Edades de Detección 

 

Edad  Masculino  Femenino  Frecuencia Porcentaje 

< de 1 mes 0 0 0 0% 

1 a 6 meses 5 3 8 17% 

7 a 12 meses 12 8 20 43% 

12 a 60 meses 8 10 18 39% 

Total 25 21 46 100% 

Fuente: Boleta de recolección de datos 

 

Grafica No. 6 
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Cuadro No. 7 

Manifestaciones Clínicas 

 

Manifestaciones Clínicas Frecuencia Porcentaje 

Hipoactividad 18 21% 

Piel seca 26 30% 

Estreñimiento 10 12% 

Macroglosia 7 8% 

Somnolencia 12 14% 

Fuente: Boleta de recolección de datos 

 

Grafica No. 7 

 

 

Fuente: Cuadro No. 7 
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Cuadro No. 8 

Tratamiento establecido para Hipotiroidismo 

 

Tratamiento Frecuencia Porcentaje 

Si 43 93% 

No 3 7% 

Total 46 100% 

 

Fuente: Boleta de recolección de datos 

 

Grafica No. 8 

 

Fuente: Cuadro No. 8 

  

93% 

7% 

Tratamiento establecido para hipotiroidismo 

Si

No



 

 

30 

VI. DISCUSIÓN Y ANÁLISIS   

 Los pacientes con Síndrome de Down tienen un riesgo superior al promedio de 

padecer trastornos  tiroideos, haciendo más vulnerable su desarrollo intelectual. En los 

resultados del presente  estudio, se obtuvo  un total de 87 pacientes evaluados en la clínica 

de Genética con síndrome de Down.  Observamos que en el Cuadro No. 1: El 47% (37 

pacientes) de los pacientes estudiados se encuentran en las edades de 1 a 5 años lo cual 

concuerda con la literatura que menciona una incidencia entre los 1 y 4 años con un 46%, 

seguido de el rango de >1 mes a 1año (36%). Se debe tomar en cuenta que es durante la 

primera infancia de 1 a 3 años que se da con más frecuencia este trastorno. 

 Podemos observar en el cuadro No. 2  que prevalece  el sexo masculino (51%) 

sobre el femenino (49%), lo que concuerda con otros estudios que nos demuestra la 

prevalencia masculina de pacientes con síndrome de Down sobre el sexo femenino en una 

relación de 1.3:1, concordando también en relación a los pacientes con hipotiroidismo ya 

que el 54% son masculinos, sobre un 46% femenino siendo levemente mayor la incidencia 

hacia el sexo masculino. 

 Según el cuadro No, 3 presentado se muestra que la prevalencia  de hipotiroidismo 

en Down es 59%, esto  se  correlaciona con otros estudios donde se han reportado 

prevalencias del  80 – 90 %,   en chile se han reportado rangos del 38%  y en México entre 

el 48 y 54%, lo que indica que esto puede ser un fenómeno que varía de región a región. 

Aunque tal y como se describe más del 50% de los pacientes están afectados. Esto se 

determina con los niveles de  TSH que indican afección de la hormona tiroidea, se observa 

que el   59% presentan niveles altos de TSH (cuadro No. 4). 

 En el cuadro No 5 y 6  podemos observar que de los pacientes con TSH (Hormona 

estimulante del tiroides ) elevado el 54% (25 pacientes)  presentan niveles bajos  de T4          

( tiroxina)  , considerándose  con hipotiroidismo verdadero, así también el 45%  con TSH 

elevada y T4 normal , presentando hipotiroidismo  subclínico.    Según la literatura el 

hipotiroidismo subclínico es el que se presenta con  más frecuencia  en la primera infancia 

en pacientes con Síndrome de Down, sin embargo observamos que en este estudio la 

mayoría el  54% presentan niveles bajos de T4, siendo este hipotiroidismo confirmado. 

 Se observa en el cuadro No 6 que las edades de detección están entre 1  y 6 meses 

con 17%  y que la mayor detección se realizó posterior a los 6 meses con un 43%  antes del 

primer año de vida, sabemos que en general en pacientes con síndrome de Down el 

hipotiroidismo primario es el más frecuente lo que indica que este puede manifestarse 
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incluso desde el nacimiento, siendo el nacimiento la mejor etapa de identificación de la 

enfermedad, para valorar tempranamente un tratamiento óptimo. 

 Se observa en el cuadro No.7 que las manifestaciones clínicas encontradas en 

nuestros pacientes en orden de frecuencia fueron;  la piel seca (30%), hipoactividad (21%), 

estreñimiento (12%), sin embargo estas manifestaciones pueden ser encontradas en 

ausencia de afección tiroidea en niños con Síndrome de Down  pudiendo ser estas 

manifestaciones propias de la enfermedad de base. 

  Pudimos observar que un 93% de los pacientes recibieron tratamiento con 

levotiroxina, lo que indica que en su mayoría  los pacientes con detección temprana tienen 

un buen manejo ya que están recibiendo terapia,  en el 7% (n=3) restante se encuentran los 

pacientes que aún están pendientes de ser reevaluados en consulta externa así como un 

porcentaje que presenta controles de pruebas tiroideas normales (n=2) por lo que se les 

retiro el tratamiento.  
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VII. CONCLUSIONES 

 

7.1.1. La  prevalencia  de pacientes con  síndrome de Down con hipotiroidismo  fue 

del 59%. 

 

7.1.2. La edad de detección fue entre los 7 y 12 meses (43%) con  una mayor 

incidencia de hipotiroidismo, concordando con  la primera infancia que es la 

edad más frecuente reportada. 

 

7.1.3. Existe una leve prevalencia del sexo masculino (54%) sobre el femenino 

(46%) en pacientes con hipotiroidismo y Síndrome de Down. 

 

7.1.4. Los síntomas no son específicos para hipotiroidismo, por lo que es necesario  

efectuar el tamizaje ya que únicamente las pruebas serológicas pueden 

determinar el hipotiroidismo en esta clases de pacientes 

 

7.1.5. Todos los pacientes con Síndrome de Down recibieron tratamiento al 

momento de ser detectados. 
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VIII. RECOMENDACIONES 

 

6.2.1. Realizar pruebas tiroideas desde el nacimiento a todos los recién nacidos  

 

6.2.2. Optimizar el tiempo de referencia hacia la clínica de endocrinología para 

mejorar tempranamente la terapéutica de los pacientes. 

 

6.2.3. Referir a endocrinología a todos los pacientes con hipotiroidismo para el 

seguimiento adecuado de estos. 

 

6.2.4. Realizar un estudio de seguimiento para evaluar la mejoría clínica de los 

pacientes con hipotiroidismo y poder determinar características clínicas de 

uno u otro síndrome. 

 

6.2.5. Efectuar estudios de cohorte en el paciente con Síndrome de Down e 

hipotiroidismo, desde su detección, tratamiento y seguimiento. 

 

6.2.6. Aplicar las recomendaciones  emitidas por la academia Americana de 

Pediatría que nos indican realizar screening de función tiroidea en niños con 

Síndrome de Down cada 2 meses durante los primeros 6 meses de vida, 

luego cada 3 meses hasta los 18 meses de edad y posteriormente a partir de 

los 2 años de vida anualmente. 
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VALORES NORMALES 

 DE HORMONAS TIROIDEAS 

 EN NIÑOS, ADOLESCENTES Y ADULTOS 

Edad 

 

T4 

g/dl 

 

FT4 

ng/dL 

 

T3 

/ng/dL 

 

TSH 

mUI/L 

 

1-4 días 11.0-21.5 

 

2.2-5.3 

 

97.5-741 1.0-39 

 

1-4 semanas 8.2-17.2 

 

1.7-9.1 

 

104.0-345 

 

0.6-10 

 

1-12 meses 

 

5.9-16.3 

 

0.8-1.8 104.0-247 0.8-8.2 

1-5 años 

 

7.3-15.0 

 

0.8-2.1 

 

104.0-267 

 

0.7-5.7 

 

6-10 años 

 

6.4-13.3 

 

1.0-2.1 

 

91.0-241 

 

0.7-5.7 

 

11-15 años 

 

5.5-11.7 

 

0.8-2.0 

 

84.5-215 

 

0.7-5.7 

 

16-20 años 

 

4.2-11.8 

 

0.8-2.0 

 

78.0-208 

 

0.7-5.7 

 

21-50 años 

 

4.3-12.5 

 

0.9-2.5 

 

71.5-202 

 

0.4-4.2 

 

51-80 años 

 

4.3-12.4 

 

0.9-2.5 

 

39.0-182 

 

0.4-4.2 

 

 
Fuente: Cattani Anreina., Trastornos tiroideos en el niño y el Adolecente.  Departamento de Pediatría y Endocrinología.  

Pontificia universidad de Chile.  Boletín de la Escuela de medicina, Vol. 29 No 3 2000. 
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Universidad de San Carlos de Guatemala 

Faculta de Ciencias Médicas  

Maestría de Pediatría  

Hospital General de enfermedades 

IGSS Zona 9 Guatemala 

 

PREVALENCIA DE HIPOTIROIDISMO EN PACIENTES CON SÍNDROME DE DOWN 

  Boleta de recolección de datos 

Investigadora: Dra. Claudia Acevedo 

Datos Generales 

Afiliación: _____________________________________________ Edad: _________  

Sexo:    Masculino      Femenino  

Hipotiroidismo:                  SI                 NO      

Niveles de  TSH:                Altos             Bajos               Normales    

Niveles de T3 y T4:            Altos              Bajos              Normales     

Edad de detección de hipotiroidismo:  __________ meses 

Manifestaciones Clínicas 

cansancio  

piel seca áspera o fría  

estreñimiento  

cambio del tono de voz más 
ronca 

 

macroglosia  

somnolencia, apatía  

 

Tratamiento:  Levotiroxina:    Si_________    No. __________ 

Seguimiento por Endocrinología:  si________   No._______ 
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