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RESUMEN

Serealiz6 un estudio para conocer laincidencia del sindrome de Down en Cali, durante
1991-1995. La ciudad no tenia referencia a estas cifras y existia la sospecha que los
casos habian aumentado en recién nacidos de madres jOvenes. El estudio fue descrip-
tivo con informacion obtenida de los 5 laboratorios de citogenética dela ciudad. Delas
historias clinicas en cada institucion se obtuvieron variables como: edad materna, sexo
del recién nacido, alteracion citogenética, afio de nacimiento y diagnostico. Con la
informacién se elabord una base de datos (EPI INFO 6.03) donde se hizo el andlisis.
Con 298 casos de nacidos vivos y diagnosticados con el sindrome de Down en 1991-
1995 se determind una incidencia de 1.5 por 1,000 nacidos vivos (1/650). En 1993, el
mayor por centaje de casos con sindrome de Down se encontr como producto de madres
entre 20 y 24 afios, que coincide con el pico maximo de nacimientos en Cali, con una
incidencia de 1/1,021 (1.0 por 1,000 nacidos vivos) en ese grupo de edad. Se encontré
gue la incidencia del sindrome de Down en Cali es semejante a la registrada en otros
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paises.

Palabras claves. Incidencia. Sindrome de Down.

El sindrome de Down (SD) es una
alteracién cromosémica numeérica,
consistente en un cromosoma 21 ex-
tra. El exceso del material genético
presente en el cromosoma 21 produ-
ce unas caracteristicas fenotipicas
especiales que se observan en los
pacientes y consisten sobre todo en
retardo mental, cara aplanada, ojos
mongoloides, hipertelorismo, puente
nasal ancho y bajo, lengua grande,
orejas de implantacion baja, braqui-
dactilia y linea simiesca. Ademas,
cerca de 40% presentan cardiopatia
congénita. En la mayoria de los casos
esta alteracion se produce por un
accidente durante la meiosis femeni-
na; €l riesgo para que se den estos
errores aumenta a medida que aumen-
talaedad materna. Hay otro grupo de
pacientes que presentan transl ocacion
0 mosaico que se pueden deber a
errores estructurales heredados o a

alteraciones directas del cigoto, res-
pectivamentel.

De acuerdo con esta revision se
planted una controversia pues hubo
diferencias con el concepto de algu-
nos genetistas de la ciudad cuando se
menciond el aumento de esta altera-
cion en los recién nacidos de madres
jévenes. Para dilucidar el tema se
buscaron estudios que mostraran da-
tos estadisticos en la ciudad o en el
pais, pero no se encontraron. A nivel
de Suramérica sélo se encontré un
estudio chileno? que mencionalaexis-
tenciade un mayor riesgo al aumentar
la edad materna y la incidencia res-
pectiva para ese pais.

Se hizo entonces una amplia revi-
sion delaliteraturay se hallaron estu-
dios en otros paises como Australia® y
EUA* que determinaron la asociacion
entre edad maternay SD, y demostra-
ban que el aumento de recién nacidos
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Citogenética.

en madres jévenes se debia a un ma-
yor nimero de nacimientos en estos
rangos de edad en la poblacion gene-
ral y no por una posible mayor inci-
dencia. También se planted que cier-
tos factores genéticos operaban mas
fuertemente en madres jévenes, me-
nores de 30 afios, o que corrobora-
ron Wright et al.® al observar que en
madres de nifios con SD laposibilidad
de encontrar una translocacion en el
andlisis cromosomico era 8.9% si se
comparaba con 2.1% de las madres
mayores de 30 afios.

Hay investigaciones recientes que
tratan de explicar el porqué de esta
asociacion, pero ese no es €l objeto
del presente estudio, que procura de-
terminar laincidencia del SD en Cali
durante 1991-1995. Ademas de dar
una base que sirvade punto de partida
para futuras investigaciones y unos
datos propios que permitan al médico
brindar con mayor certeza una
consejeria genética y ademas, evitar
que en Cali se divulguen informes
erréneos por ignorar el comporta-
miento estadistico en situaciones
como ésta.
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METODOLOGIA

Se realiz6 un estudio descriptivo
durante 1991-1995 donde se tomaron
los registros de los 5 laboratorios de
citogenética que hay en Cali como
Unica fuente de informacién. La po-
blacion de estudio consistio en todos
los nifios nacidos y diagnosticados
con el sindrome durante este periodo.
Con las variables obtenidas en las
historias clinicas como edad mater-
na, tipo de alteracion citogenética,
sexo del recién nacido, afio de diag-
néstico y de nacimiento se elaboré
una base de datos en el programa EPI
INFO 6.03 con el que se efectud el
calculo de las incidencias tomando
como denominador |os nacidos vivos
de la ciudad para cada afio, de acuer-
do con la proyeccion de nacidos que
manejala Secretariade Salud Munici-
pal®. Para determinar las incidencias
por edad materna, se tomaron los
nacidos vivos para cada rango Unica-
mente durante 1993, afio en el que la
Secretaria de Salud Municipal pre-
sent6 un perfil epidemiolégico de la
ciudad’.

RESULTADOS

Entre enero de 1991 y diciembre
de 1995 nacieron en Cali 298 nifios en
quienes se diagnosticod SD en los la-
boratorios de citogenética de la ciu-
dad; 178 (53%) eran varones.

Laincidenciaglobal paraCali entre
1991 y 1995 fue 1.5 x 1,000 nacidos
vivos, como se observa en el Cuadro
1 donde se dan las incidencias anua-
les.

Edad materna. El promedio de
edad en las madres de nifios con SD
fue 30.7 afios, con rangos de 14 a 47
afnos y una mediana de 30. En la
Figural se observaque en ladistribu-
cion de los casos por edad materna,
casi todos se encuentran entre las
edades menores a 35 afios, un total de

Cuadro 1
Incidencia del Sindrome de Down.
Cali, 1991-1995

219 (65%), con un pico entre los 35-
39 anos de edad materna.

Con laFigura 2 se muestra que en
1993, la curva de nacimientos con SD

Afos Nacidos Casos Incid. - . )

vivos? Down x 1000 <Nv  tiene un comportamiento bimodal. El
1991 38,321 s 14 pico temprano en €l rango de edades
1992 39,284 60 15 maternas entre 20 y 24 afios con 13
1993 40,022 64 1.6 (20%) casos, supera un poco al se-
iggg 32’318 22 12 gundo pico con 12 (19%) casos entre
Total 200,182 298 15 35y 39 afos.Se observa también que

a. Referencia 6

el primer modo de esta curva coincide
con el pico maximo de todos los

I PP 7.1, 1
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Figura 1. Distribucién de casos con sindrome de Down segin edad materna. Cali, 1990-1995
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i. Se toma como 100% 40,022 nacidos vivos en Cali para 1993".
ii. 64 (100) casos de sindrome de Down nacidos vivos en 1993.

Figura 2. Porcentaje por edad materna de nacidos vivos en la poblacion general y
en los casos de sindrome de Down. Cali, 1993
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nacimientos en la ciudad de Cali, que
representan 13,277 (33%) nacidos
vivos en 1993. En el Cuadro 2 se dan
las incidencias por rango de edad
materna que aumentan a medida que
seavanzaenlaescal apor quinquenios,
conincidenciaspara20a24y 35a39
afios de 1/1,021 (1 por 1,000 nacidos
vivos) y 1/215 (4.6 por 1,000 nacidos
vivos), respectivamente. La Figura 3
muestra este aumento en las inciden-
cias por 1,000 nacidos vivos.

Alteracion citogenética. En la Fi-
gura 4 se observa que la alteracién
citogenética predominante es la
trisomia libre con 301 (89.3%) ca-
sos, seguida por la translocacion en
21 (6.2%) y mosaico en 15 (4.5%).
Lafrecuencia de translocaciones aun-
gue muy pocas en general se descu-
bre més en nifios con SD de madres
jovenes, menores de 30 afios en 13
casos (8.7%), en este rango de edad
(Cuadro 3).

DISCUSION

El presente estudio se realizé con
base en lainformacion de los 5 labo-
ratorios de citogenética que hay en
Cali, porque son el Unico sitio donde
se comprueba el diagndstico del SD.

En el Cuadro 1 se muestra que la
incidenciageneral en Cali fue 1.5 por
1,000 nacidos vivos (1/650) paralos
afos 1991-1995. Esta cifra se halla
dentro de los rangos internacionales
como 1/600 de Collmann & Stoller®y
1/700 de Thompson y Thompsong, y
muy semejante a la registrada por
Jones! de 1/660. Laincidencia parala
ciudad fue menor a la que dieron
Nazer et al.? para Santiago de Chile
con 1.74 por 1,000 nacidos vivos (1/
575).

Al comenzar €l estudio se tenia
como hipétesis que quiza en Cali se
hacian mas diagnosticos de SD en
hijos de mujeresjévenesy esto proba-
blemente sea vélido al observar la

140

s
o d O ALl 1993
b
z —d—— COHL L MAMNN{I] /
(=]
3 15 & - NAZERii)
< /
(45
o
|_
1548 24 25 334 35-35 4044
iref.l EDAD MADRE
iiref.4
Figura 3. Incidencia de sindrome de Down por 1,000 nacidos vivos, Cali, 1993;
Collmann, 1962; y Nazer, 1991
| =O=CaLl, 1983
+L‘.T.'I-LLM.&HN|:II-
i
&
F 4
wi
=
U
o
FL
&
#
iref.l

Figura 4. Tendencia de sindrome de Down y nacimientos totales Collmann 1962
y Cali 1993

Figura 1 donde se observa que una
gran proporcion de casos esta en los
primeros rangos de edad materna,
con s6lo 35% en las madres con
edades por encima de 35 afios. Pero
ya en la Figura 2 se aprecia que a
hacer una curva para los SD sélo de
1993, ésta presenta un comportamien-
to bimodal, donde el primer modo
entre 20 y 24 afios de edad materna se
dapor un mayor nimero de nacimien-
tosy como lo muestra el Cuadro 2 no

por una mayor incidencia (1/1,021),
mientras que el segundo pico con
19%, muy cercano al primero de 20%,
se da no por un mayor nimero de
nacimientos, sino por una incidencia
mas alta (1/215).

Entonces en Cali, como en otros
lugares del mundo, el SD es mas
frecuente en madres de edad avanza-
da?> segin lo muestrael Cuadro 2 con
un alzaen lasincidencias al aumentar
la edad. La Figura 3 muestra algo
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Cuadro 2 semejante, pero se tomalaincidencia
Incidencia de SD segun Edad Materna, Cali y en otros Estudios por 1,000 nacidos vivos para cada

rango de edad. Si se comparan los

Edad Cali Incidencia . .

afios Nacidos vivos” Casos Down Cali Collman® Hook® Nazer? datos de Cali con otros eStL’I,dIOS’ e
1993 1962 1988 1991 encuentra que el comportamiento de

la curva es el mismo.

15-19 5,628 6 1.07  5.00 0.80 1.55 El promedio de edad materna de

20-24 13,277 13 0.98  0.63 0.71 0.71 30.7 es superior en las madres de

25-29 10,706 12 1.03 0.83 0.91 0.93 nifios con SD, que en €l resto de la

30-34 6,509 9 1.38  1.15 1.36 2.07 poblacion general con 26.2 afios para

35-39 2,589 12 4.65 3.33 4.29 5.35 Cali. Pero este promedio es relativa-

40-44 615 8 1471 10.00  12.82 1.34° mente inferior a los datos de 33.7 en

45-49 140 3 28.57 22,22 40.00 Collman & Stollers, y en Penrosecita-

do por Collman & Stoller®, con 36.6
afos, quiza porque su pico maximo de
Cuadro 3 nacimientos en la poblacién general
Tipos de Alteraciones y Porcentaje de Translocaciones en esta entre 25 y 29 afios, en compara-
el Sindrome de Down. Cali, 1990-1995 Yy EUA 1967 cién con el pico de 20 a 24 anos en
Cali. EnlaFigura4 se puede observar
mas claramente que Collmann &
Stoller® hallaron, como en este estu-
dio, un comportamiento bimodal enla
<30 148 135 13 8.7 8.9 curva de nacimientos con SD pero
> 30 139 181 8 4.2 21 corridos un quinquenio en el rango de
Total 337 316 21 6.2 2.7 edad, pues se vio el primer modo con
Su pico maximo de nacimientos en €l
quinguenio de 25 a 29 afios.
Regresando al Cuadro 2 se obser-
vaque lasincidencias por edad mater-
na para Cali en 1993, son mayores en
— los rangos de 15 a 29 afios comparado
con los otros estudios, pues hay un
mayor nimero de casos en madres
OCALI 19801998 [ jovenes. Si se observa nuevamente la
B JOMNES 1880() Figura 4 en los otros estudios el pri-
mer modo es menor a segundo, mien-
tras que Cali presenta los dos picos
casi a un mismo nivel; aunque las
incidencias para los rangos de edad
entre 15-29 afios en Cali para 1993
—_ sean un poco mayoresalo hallado por
otros paises se sigue observando que
el aumento en lasincidencias se daen
L e

TRIG A TRANS LR ACICH ' R edades matgrnas mayores y como se
ik SR ve en la Figura 1 el total de casos
AL TERACION durante 1990-1995 tiene un mayor
CITOGENETICA numero entre los 35-39 afios de edad

materna con 77 (22.8%) casos.
Si se toman como base los datos
Figura 4. Porcentaje de alteraciones citogenéticas. Cali, Colombia, 1990-1995. suministrados por Jones! se encuen-

* Este valor es dado para €l rango de 40 y més afios.

Edad # de Casos trisomia Casos con % translocacion
materna casos libre y mosaico translocacién Cali 1993 USA 1967°
(afios)
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tra que de igual forma Cali ofrece la
mayor proporcion de casos con la
trisomia libre del cromosoma 21, se-
guidos en un minimo porcentaje por
la translocacion y el mosaico, como
se observa en la Figura 4.

Se aprecio que en los casos de
madres jovenes es posible encontrar
un mayor namero de translocaciones
en comparacion con las madres ma-
yores de 30 afios como se observa en
el Cuadro 3. Losdatos son similaresa
los que informan Wright et al.> quie-
nes determinaron, ademas, que estas
translocaciones que se diagnostican
en nifios con SD de madres jévenes
son heredadas.

RECOMENDACIONES

Todas la investigaciones para en-
contrar un Unico factor etiolégico en
el SD, no han dado resultados absolu-
tos. La enfermedad hasta ahora sélo
se consideraen términos del riesgo de
la madre por el aumento en laedad y
como |o muestra este trabajo, Cali no
es giena a lo visto en otros estudios.
Por tanto, se recomienda el diagnés-
tico prenatal en las mujeres por enci-
ma de 35 afios y las pruebas citoge-
néticas a los padres que tengan un
nifio con SD por translocacién y don-
de lamadre sea menor de 30 afios, pa-
raasi brindar una consejeria genética
adecuada.

Se recomienda gque estos casos se
investiguen aun mas para determinar
datos propios e impedir que se divul-
gue informacién errénea, por ignorar
el comportamiento de los datos esta-
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disticos. Los estudios que se lleven a
cabo sobre estos temas, en |o posible,
no deben abarcar afos anteriores,
mientras no se tenga un formato de
las variables que se desean hallar para
gue estas sean homogéneas.
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SUMMARY

In order to establish the incidence
of Down’s syndrome in Cali, Colom-
bia, during 1990-1995, the present
study was carried out. The city did
not have any references on these
matters but there was a suspicion that
cases had increased in the newborn
group of younger mothers. This study
was carried out based on information
from five cytogenetics laboratories at
the city. Variables as maternal age,
newborn sex, cytogenetic alteration,
year of birth and diagnoses were
obtained directly from clinical histo-
ries of each laboratory. With this
information, a data base in the EPI
INFO 6.03 program was elaborated,
and analyses were done. A global
incidence of 1/650 (1.5 x 1,000 live

born) was determined; according to
337 live born and diagnosed cases
with the syndrome in 1990-1995. For
1993, the largest percentage of cases
was aresult of mothers among 20 and
24 years old, with an incidence of 1/
1,021 (9.8 x 1,000 live born) for this
group, which agree with the maximum
of births for 1993 in Cali. It was
found that Down’s syndrome inci-
dence in Cali is similar to records in
other countries.
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