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ACRÓNIMOS:  

CAKUT: Anomalías congénitas renales y del tracto urinario, del acrónimo inglés 

Congenital Anomalies of the Kidney and Urinary Tract.  

RVU: Reflujo vesicoureteral.  

CUMS:  Cistouretrografía miccional seriada.  

ATR: Acidosis tubular renal.  

Anion GAP: Brecha aniónica sérica.  

IVU: Infección de vías urinarias.  
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RESUMEN:  

Introducción: Las anomalías congénitas del riñón y el tracto urinario (CAKUT) 

hacen parte de las alteraciones relacionadas con síndrome de Down, las cuales se 

pueden presentar hasta en un 2.3 -3.2%, siendo 5 veces mayor que en los niños 

sanos, incrementando así el daño renal asociado. Objetivo: Determinar la 

frecuencia de CAKUT medida por ultrasonido renal, en pacientes con diagnóstico 

de síndrome de Down en el Centenario Hospital Miguel Hidalgo. Materiales y 

métodos: Se realizó un estudio observacional, retrospectivo, transversal y 

descriptivo en el que se incluyeron pacientes con síndrome de Down de 0 a 20 años. 

Se aplicó estadística descriptiva con medidas de centralización y porcentuales. 

Resultados: De los 346 pacientes con síndrome de Down estudiados, 106 

contaban con ultrasonido renal, 42% corresponden a sexo femenino, 58% a sexo 

masculino, se realizó cariotipo 102 pacientes, de los cuales 97% corresponden a 

trisomía 21, 4% a mosaico y 2% a translocaciones. De los ultrasonidos que se 

realizaron 40.5% corresponden a ultrasonidos normales (43), con sospecha de 

acidosis tubular renal (ATR) en 33.9% (36), en un 14% con nefronía lobar (15) 

hidronefrosis en 5.6% (6), cistitis en 4.7% (5), sospecha de tubulopatía en 3.7% (4), 

1.8% con nefropatía aguda (2), estenosis ureteropiélica en 1% y reflujo 

vesicoureteral en 1%. Corresponden al grupo CAKUT hidronefrosis, reflujo 

vesicoureteral y estenosis ureteropielica, que representan un 7.5% del total de los 

pacientes estudiados. Conclusiones: De acuerdo a resultados obtenidos, se 

encontró que existe una frecuencia de 7.5% de CAKUT en pacientes con síndrome 

de Down, siendo 3 veces más de lo reportado en la literatura, por lo que es necesario 

el tamizaje temprano de estos pacientes, con un ultrasonido renal, para así poder 

detectar tempranamente las diferentes alteraciones renales reportadas. Palabras 

clave: CAKUT, síndrome de Down, ultrasonido renal. 
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SUMMARY: 

Introduction: Congenital anomalies of the kidney and urinary tract (CAKUT) are 

part of the disorders related to Down syndrome, which can occur in up to 2.3 -3.2%, 

being 5 times greater than in children without Down syndrome, thus increasing the 

associated renal damage. Objective: To determine the frequency of CAKUT 

measured by renal ultrasound, in patients diagnosed with Down syndrome at the 

Centenario Hospital Miguel Hidalgo. Materials and methods: An observational, 

retrospective, cross-sectional and descriptive study was conducted in which patients 

with Down syndrome from 0 to 20 years were included. Descriptive statistics with 

centralization and percentage measures were applied. Results: Of the 346 patients 

with Down syndrome studied, 106 had renal ultrasound, 42% correspond to female 

sex, 58% to male sex, 102 patients were karyotype, of which 97% correspond to 

trisomy 21, 4% a mosaic and 2% to translocations. Of the ultrasounds that were 

performed 40.5% correspond to normal ultrasound (43), with suspected renal tubular 

acidosis 33.9% (36), in 14% with lobar nephronia (15) hydronephrosis in 5.6% (6), 

cystitis in 4.7% (5), suspected tubulopathy in 3.7% (4), 1.8% with acute nephropathy 

(2), ureteropylene stenosis in 1% and vesicoureteral reflux in 1%. The CAKUT group 

includes hydronephrosis, vesicoureteral reflux and ureteropic stenosis, which 

represent 7.5% of the total number of patients studied. Conclusions: According to 

the results obtained, it was found that there is a 7.5% frequency of CAKUT in patients 

with Down syndrome, being 3 times more than reported in the literature, so early 

screening of these patients is necessary, with an ultrasound. Renal, in order to detect 

early the different renal disorders reported Keywords: CAKUT, Down syndrome, 

renal ultrasoud.
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INTRODUCIÓN: 

El síndrome de Down o trisomía 21 es el trastorno cromosómico mejor conocido en 

el ser humano. Fue descrito por John Langdon Down en 1861. Es la primera 

alteración cromosómica descrita en el ser humano, causada por la presencia de un 

cromosoma 21 adicional en 95% de los casos. (1) La Organización Mundial de la 

Salud estima una prevalencia mundial de 1 en cada 1,000 recién nacidos vivos, en 

México, la Secretaría de Salud estima una prevalencia de 1 en 650 recién nacidos 

vivos. En Aguascalientes de un total 104,136 nacimientos, 96 nacen con síndrome 

de Down, con una prevalencia de 9/10,000. (1) Abarca un conjunto complejo de 

patologías que involucran prácticamente todos los órganos y sistemas. 

Principalmente alteraciones cardiacas, del tracto gastrointestinal, endocrinológicas, 

respiratorias, dificultad para el aprendizaje, entre otras. (2) 

Las anomalías del riñón y el tracto urinario hacen parte de las anomalías congénitas 

relacionadas con el síndrome de Down, abarcan agenesia renal, microquistes, 

riñones ectópicos, hidronefrosis, hidrouréter, valvas uretrales posteriores, 

obstrucción de la uretra anterior y reflujo vesicoureteral. En una revisión digital de 

20 años se encontraron estas malformaciones reportadas en niños con síndrome 

de Down, mismas que pueden estar hasta en un 2.3 -3.2% lo cual es 5 veces mayor 

que en los niños sin síndrome de Down y la morbilidad incrementa a más largo 

plazo, más que en un paciente sin trisomía 21. (5,6) 

Hasta 4.5% de los pacientes con síndrome de Down pueden padecer enfermedad 

renal crónica, esto aunado a la mayor supervivencia de los pacientes con trisomía 

21 vista en los últimos años, se espera que esta complicación aumenté a largo 

plazo. (9) 

Luego del nacimiento, sería favorable que todos los pacientes con síndrome de 

Down confirmado clínica y/o genéticamente, tuviesen una ecografía renal durante 

la primera semana de vida, dada la posibilidad de hipoplasia/agenesia renal o 

uropatía obstructiva, en especial cuando no se realizó́ una ecografía prenatal 
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adecuada. Este procedimiento también sería recomendable siempre que se 

encuentren problemas funcionales, para de esta manera poder disminuir la 

morbilidad asociada. (7-25) 

Este estudio tiene como objetivo determinar la frecuencia de alteraciones 

congénitas del riñón y del tracto urinario (CAKUT) medida por ultrasonido en 

personas con síndrome de Down, así como medir la prevalencia de trisomía 21 en 

pacientes atendidos en el Centenario Hospital Miguel Hidalgo y de esta manera 

poder establecer medidas de tamizaje temprano para el diagnóstico y tratamiento 

oportuno de patología renal en estos pacientes.  
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MARCO TEÓRICO 

El síndrome de Down o trisomía 21 es el trastorno cromosómico mejor conocido en 
el ser humano. Fue descrito por John Langdon Down en 1861. Es la primera 
alteración cromosómica descrita en el ser humano, causada por la presencia de un 
cromosoma 21 adicional, 95% de las afecciones se debe a una trisomía completa 
(1,2). También puede presentarse por una trisomía parcial del cromosoma 21 de la 
banda distal q22.1 a la proximal q22, que corresponde a la región crítica para el 
síndrome de Down (1,2). Además, se origina por translocación robertsoniana entre 
cromosomas acrocéntricos y por mosaicos de trisomía con otras líneas celulares. 
La enfermedad cursa con un patrón característico de signos dismórficos y 
discapacidad intelectual. Durante años, la facies de estos niños se ha relacionado 
con la llamada región crítica para el síndrome de Down, localizada en 21q22.2-22.3, 
pero en la actualidad se considera más un síndrome de genes contiguos en el que 
intervienen todos los genes en mayor o menor grado y no solo los contenidos en 
esa región. (3)  

El riesgo de tener un hijo con síndrome de Down aumenta con la edad materna 
avanzada. Una mujer de 20 años tiene una probabilidad de1:1925, a los 30 años 
1:885, a los 35 1:365, a los 40 1:110 y 1:50 en mayores de 45años. Sin embargo, 
los bebés con síndrome de Down son nacido de madres de todas las edades. Más 
del 50% de los niños con síndrome de Down se ven en mujeres menores de 35 años 
debido al hecho de que la mayoría de la población en edad fértil son jóvenes. (4)  
Abarca un conjunto complejo de patologías que involucran prácticamente todos los 

órganos y sistemas. Las alteraciones más prevalentes y distintivas son la dificultad 

para el aprendizaje, dismorfias craneofaciales, hipotiroidismo, cardiopatías 

congénitas, alteraciones gastrointestinales y leucemias. (5,6)  

Se estima que es la causa de 1 de cada 150 abortos del primer trimestre y de 8% 

de las anomalías congénitas en Europa. La Organización Mundial de la Salud 

estima una prevalencia mundial de 1 en cada 1,000 recién nacidos vivos, en México, 

la Secretaría de Salud estima una prevalencia de 1 en 650 recién nacidos vivos. (1,2) 

En un estudio realizado en México del 2008 al 2011 se estima que en 

Aguascalientes de un total 104,136 nacimientos, 96 nacen con síndrome de Down, 

con una prevalencia de 9/10,000. (1) 

Las patologías del grupo CAKUT hacen parte de las malformaciones relacionadas 

con el síndrome de Down. Tienen una prevalencia estimada de 2.3-3.2 %, la cual 

es cerca de cinco veces mayor a la que se conoce en niños sin la cromosomopatía. 

Aún más, a largo plazo, el compromiso del tracto urinario puede elevarse hasta un 

27 %, entre enfermedades congénitas y adquiridas. (7) 

Kizilay señala en su estudio que aunado a la deficiencia intelectual característica de 

los pacientes con síndrome de Down las afecciones del tracto urinario pueden 
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afectar a largo plazo la función renal y desencadenar una falla en este sistema, 

ocasionando una mayor morbimortalidad en estos pacientes. (8) Se conoce que hasta 

4.5% de los pacientes con síndrome de Down pueden padecer enfermedad renal 

crónica. (9) Debido a la mayor supervivencia de los pacientes con trisomía 21 vista 

en los últimos años es de esperar que la proporción de la enfermedad renal cónica 

aumenté a largo plazo. (10) 

CAKUT 

Las anomalías congénitas del riñón y el tracto urinario o CAKUT, del acrónimo inglés 

Congenital Anomalies of the Kidney and Urinary Tract, son un grupo heterogéneo 

de anomalías secundarias a un proceso anormal en el desarrollo embrionario del 

sistema renal. Representan el 15-20% de las anomalías halladas en la ecografía 

prenatal, con una tasa global en recién nacidos de 0.3-1.3 por cada 1000. Las 

CAKUT son la causa más frecuente de enfermedad renal terminal en la infancia, y 

justifican el 40- 50% de los trasplantes renales en la infancia. Además, hasta en un 

30% de los casos aparecen asociadas otras anomalías congénitas. (11,12) 

Estas anomalías renales congénitas o CAKUT incluyen fundamentalmente 

anomalías en el desarrollo del sistema colector urinario, en la migración renal o en 

el desarrollo del parénquima renal, y frecuentemente coexisten en un mismo 

paciente. La mayor o menor gravedad de dichas malformaciones está condicionada 

fundamentalmente por el número de nefronas funcionantes presentes al nacimiento, 

que dictaminará el tiempo de supervivencia de la funcionalidad renal. (11,12)  

El amplio espectro fenotípico de las CAKUT indica que se trata de un proceso 

complejo que probablemente dependa de la interacción de numerosos factores, 

especialmente genéticos y ambientales. De forma global, se explica la aparición de 

estas malformaciones congénitas del sistema renal por tres factores que no se 

excluyen mutuamente, sino que probablemente concurren como causa de CAKUT: 

una obstrucción del tracto urinario temprana en la formación renal (estudios 

realizados en animales avalan esta teoría), una anomalía global en el desarrollo 

embrionario renal secundaria a mutaciones en los genes que lo controlan, y factores 

epigenéticos. (11,17) En algunos casos, las malformaciones renales forman parte de 

síndromes determinados secundarios a mutaciones de genes o a 

cromosomopatías. Por ejemplo, el síndrome de Turner y el síndrome de Down 

asocian con frecuencia la aparición de malformaciones renales diversas. 

En el síndrome de Down, el grupo CAKUT abarca agenesia renal, microquistes, 

riñones ectópicos, anormalidades de las vías urinarias con hidronefrosis e 

hidrouréter, valvas uretrales posteriores y obstrucción de la uretra anterior, además 

de reflujo vesicoureteral. Sin discriminar por patología subyacente, se conoce que 
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hasta un 4.5 % de los pacientes con síndrome de Down puede padecer una 

enfermedad renal crónica. (7, 12,13,14)  

 

Las anomalías congénitas del riñón y del tracto urinario se pueden clasificar de una 

forma esquemática en:  

1) Anomalías del sistema colector 

2) Anomalías del parénquima, y  

3) Anomalías de la migración. 

A continuación, se describirá cada una de las patologías renales relacionadas a 

síndrome de Down:  

AGENESIA RENAL: 

Es la ausencia de riñón y de uréter debida a una anomalía en los inicios del 

desarrollo embrionario renal. La forma unilateral es mucho más frecuente y asocia 

a menudo malformaciones genitales. La hipertrofia compensadora del riñón 

contralateral marcará en esta patología la normalidad de la función renal. La forma 

bilateral es mucho más rara y cursa con un oligoamnios grave y muerte perinatal. 

(11) Los hombres son más comúnmente más afectados que en las mujeres, con una 

relación hombre-mujer de 1.7: 1. (15) 

MICROQUISTES RENALES:  

En la displasia multiquística el tejido renal normal está reemplazado por múltiples 

quistes de diferentes tamaños, separados por una cantidad variable de parénquima 

displásico. Estos riñones no son reniformes ni tienen sistema calicial de drenaje. 

Cuando los quistes son muy pequeños y predomina el componente estromal, se 

denomina displasia quística sólida.  

Su incidencia es de 0,3-1/1.000 nacidos vivos y la mitad de ellos se diagnostican 

prenatalmente. La mayoría de los casos involucionan, como se demuestra en las 

ecografías posnatales realizadas de manera periódica. La tasa de involución es más 

frecuente durante los 2 a 3 primeros años de vida. Es el tipo más frecuente de 

enfermedad quística renal y de displasia renal en niños. Es la segunda causa en 

frecuencia de masa abdominal durante el periodo neonatal. (16) 
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ECTOPIA RENAL:  

Es una alteración congénita rara donde el riñón no está ubicado en la fosa renal, en 

casos raros se encuentra incluso en el tórax. La ectopia renal simple implica que el 

riñón yace ipsilateral en la pelvis, en la ectopia renal cruzada el riñón yace 

contralateral a la entrada de la uretra a vejiga. La ectopia renal es asintomática en 

la mayoría de los pacientes. Se puede presentar asociada a otras malformaciones 

renales, sobre todo con el RVU (reflujo vesicoureteral). También se asocia a 

malformaciones de otros órganos (genitales, esqueleto) y formando parte de 

diversos síndromes polimalformativos. El riñón ectópico suele tener una función 

disminuida. (18) 

Hay una asociación frecuente con otras anomalías.  Las anomalías urológicas 

asociadas con más frecuencia son el RVU y la hidronefrosis, presentes en el 26-

32% y el 8-15%, respectivamente. (16) 

ESTENOSIS PIELOURETERAL: 

Puede ser total o parcial, y es la causa más frecuente de hidronefrosis (10-30%), 1/ 

500 fetos. La causa suele ser la estenosis intrínseca del uréter proximal, y menos 

frecuentemente por obstrucción extrínseca por un cruce vascular (arteria renal 

accesoria). En la evaluación inicial se realiza ecografía que confirma hidronefrosis. 

Afecta preferentemente a niños la mayoría son bilaterales y graves. Suele ser 

latentes, asintomáticos. Cede en los primeros meses. Un tercio se acompaña de 

displasia (origen embrionario). (19) 

REFLUJO VESICOURETERAL: 

El reflujo vesicoureteral (RVU) es el flujo retrógrado anormal de la  orina  vesical  

hacia  el  tracto  urinario  superior  a  través  de  la  unión  urétero  vesical  

incompetente, de forma primaria con base genética o  de  forma  secundaria  por  

obstrucción  en  la  salida de la vejiga. Parece que el RVU sin contaminación 

bacteriana y a baja presión no produce ningún daño a nivel renal, pero en presencia 

bacteriana representa un factor de riesgo para el desarrollo de pielonefritis. Su 

incidencia se  calcula  entre  el  0,4  y  el  1,8% en niños aparentemente sanos y del 

25 al  50%  en  los  que  han  tenido  un  cuadro  de  pielonefritis. (11) 

VALVAS URETRÁLES POSTERIORES:  

Son pliegues membranosos en la luz de la uretra posterior masculina, que produce 
obstrucción infravesical durante el desarrollo embrionario, y secundariamente 
distensión vesical, RVU bilateral de alto grado, displasia renal, oligoamnios e 
hipoplasia pulmonar. 
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El grado de hipoplasia pulmonar y la displasia renal determinan la viabilidad al 
nacimiento. Es una de las primeras causas de enfermedad renal crónica en la edad 
pediátrica. 
Se sospecha mediante ecografía prenatal: megavejiga con ureterohidronefrosis 
bilateral grave, y uretra posterior dilatada (signo del ojo de la cerradura) y 
oligoamnios. Se precisa una actuación perinatal urgente, con realización de 
ecografía, CUMS (uretra posterior alargada y dilatada, con un defecto linear durante 
la fase de vaciado). La cistoscopia es diagnóstica y terapéutica (ablación). (19) 
 

HIDRONEFROSIS:  

Constituye el grupo más numeroso de las anomalías detectadas mediante 

ecografía, varía desde fenómenos fisiológicos transitorios (ectasias) a 

malformaciones que pueden producir complicaciones, comprometer la función renal 

e incluso la supervivencia. (19) La incidencia varía entre el 0.3% y el 2.5% de la 

población. De las hidronefrosis patológicas, la obstrucción pieloureteral es la causa 

más frecuente de dilatación significativa del sistema colector en el riñón fetal. El 

significado clínico del grado de dilatación del tracto urinario prenatal sigue siendo 

incierto y el tratamiento posnatal aún no está del todo claro. En la mayoría de los 

casos, la dilatación renal se estabiliza o se resuelve sin que haya insuficiencia renal 

o válvulas de uretra posterior que requieran intervención. Aun así, hay casos en los 

que esta patología evoluciona; la hidronefrosis puede ser un predictor de patología 

renal subyacente. (20) La mayoría de los niños pequeños son asintomáticos, 

constituyendo la hidronefrosis un hallazgo prenatal (no buscado) o postnatal 

(durante el estudio de una infección urinaria). En los niños mayores, la hidronefrosis 

se puede presentar como un cuadro episódico de dolor en flanco abdominal 

(acompañado de vómitos y hematuria), o resultar un hallazgo durante el estudio de 

la hipertensión arterial (11). 

La mayor parte de las hidronefrosis son transitorias, es decir, se resuelven en forma 

espontánea durante el período postnatal. El seguimiento se realiza básicamente con 

ecografías; el empleo de otros exámenes dependerá de la evolución clínica y de los 

hallazgos ecográficos. (21,11) 
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DEFINICIÓN DEL PROBLEMA 

Existen múltiples artículos que demuestran relación entre patologías renales 

morfológicas asociadas a síndrome de Down.   

A nivel mundial se reporta una prevalencia de 2.3 a 3.2%, que es 5 veces mayor 

que en niños sin síndrome de Down. En nuestro país no existe información sobre la 

prevalencia de alteraciones renales y síndrome de Down.  

En nuestro estado no existe una determinación de la asociación entre las 

malformaciones renales y la trisomía 21 a pesar de tener una alta prevalencia de 

esta enfermedad genética, por lo que este estudio tiene como finalidad medir la 

prevalencia de enfermos con trisomía 21 que son atendidos dentro de la población 

pediátrica en este hospital, que es considerado como referencia por contar con el 

servicio de genética y asociar mediante la realización de un estudio de imagen las 

alteraciones renales, para su pronto diagnóstico y tratamiento oportuno.  

 

PREGUNTA DE INVESTIGACIÓN: 

¿Cuál es la frecuencia de malformaciones renales detectadas por ultrasonido tipo 

CAKUT en pacientes pediátricos con diagnóstico de síndrome de Down en el 

Centenario Hospital Miguel Hidalgo? 
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JUSTIFICACIÓN 

En un estudio realizado en México del 2008 al 2011 se estima que en 

Aguascalientes de un total 104,136 nacimientos, 96 nacen con síndrome de Down, 

con una prevalencia de 9/10,000, (1) atendiendo en promedio en nuestro hospital 300 

pacientes con trisomía 21 ya que es hospital de referencia de pacientes con 

enfermedad genética.  

A pesar de que existe bibliografía de alteraciones renales asociadas a esta 

enfermedad (Magala en 2005, Kupferman en 2009 y Mora en 2018), en nuestro 

estado se desconoce la frecuencia de estas, así como la naturaleza de enfermedad 

renal asociada. 

Por lo que el diagnóstico es tardío y en muchas ocasiones con repercusiones que 

llevan al fracaso renal. (10)  

Este estudio complementa el enfoque multisistémico que ameritan estos pacientes 

para mejoría de la funcionalidad, crecimiento y desarrollo con la detección temprana 

de alteraciones renales que no se diagnostican de manera temprana en nuestro 

medio.  
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OBJETIVOS 

 

 

OBJETIVO GENERAL  

Determinar la frecuencia de patología renal (CAKUT) medida por ultrasonido en 

pacientes con diagnóstico de síndrome de Down en el Centenario Hospital Miguel 

Hidalgo.  

 

OBJETIVOS ESPECIFICOS  

 Medir la prevalencia de niños con síndrome de Down atendidos en el 

Centenario Hospital Miguel Hidalgo. 

 Evaluar mediante ecografía la presencia de alteraciones renales. 

 Calcular la frecuencia de patología renal morfológica en pacientes con 

síndrome de Down.  

 Establecer medidas de tamizaje temprano para diagnóstico y tratamiento 

oportuno.  
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MATERIALES Y MÉTODOS 

TIPO DE ESTUDIO 

 

TIPOLOGÍA: Observacional. 

 

DISEÑO: Retrospectivo, transversal, descriptivo.  

 

DEFINICIÓN DEL UNIVERSO 

Todos los pacientes pediátricos diagnosticados con trisomía 21 en el Centenario 

Hospital Miguel Hidalgo, en el servicio de genética, que contaban con ecografía 

renal. 

 

CRITERIOS DE INCLUSIÓN 

• Pacientes de 0 a 20 años con diagnóstico de síndrome de Down atendidos 

el Hospital Miguel Hidalgo, que contaban con ecografía renal. 

CRITERIOS DE ELIMINACIÓN  

• Pacientes que no contaban con expediente completo. 

• Pacientes con ausencia de ecografía renal. 
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VARIABLES  

VARIABLES DEPENDIENTES:  

Variable Definición 
operacional 

Dimensión Tipo Escala Indicador Fuente de 
verificación 

Alteraciones 
morfológicas 
encontradas 
en la 
ecografía 
renal 

Malformación 
hallada al 
momento de 
realizar el 
ultrasonido 
renal 

 Cualitativa Nominal CAKUT 
No CAKUT 

Hoja de 
recolección 
de datos  

Tabla 1. Variables dependientes. 

VARIABLES INDEPENDIENTES: 

Variable Definición 
operacional 

Dimensión Tipo Escala Indicador  Fuente de 
verificación 

Edad Edad 
cronológica  

Años y meses  Cuantitativ
a  

Discreta  Años y 
meses  

Hoja de 
recolección 
de datos  

Sexo Fenotipo  Masculino/ 
Femenino  

Cualitativa  Nominal Masculino  
Femenino  

Hoja de 
recolección 
de datos  

Cariotipo Presentación 
gráfica de los 
cromosomas, 
ordenados en 
pares de 
homólogos 

Trisomía 
Mosaico 
Translocación 

Cualitativa Nominal Trisomía 
Mosaico 
Translocació
n 

Hoja de 
recolección 
de datos 

Estado 
nutricional 

Condición del 
organismo que 
resulta de la 
relación entre 
las 
necesidades 
nutritivas 
individuales y 
la ingestión, 
absorción y 
utilización de 
los nutrientes 
contenidos en 
los alimentos.  

Leve  
Moderada  
Grave  

Cualitativa  Ordinal Leve  
Moderada  
Grave  

Hoja de 
recolección 
de datos 

Edad de 
realización 
de la 
ecografía 
renal 

Edad a la que 
se le realizo la 
ecografía 

Años y meses  Cuantitativ
a  

Discreta  Años y 
meses  

Hoja de 
recolección 
de datos  

Alteracione
s 
bioquímicas 
renales 

Anomalías en 
los análisis de 
laboratorio ya 
sea sérico o 
en orina. 

Gasometría 
arterial o 
venosa, Anion 
GAP, química 
sanguínea 

Cualitativa  Nominal Si 
No 

Hoja de 
recolección 
de datos  

Antecedent
e de IVU 

Ataque de una 
bacteria a 
cualquier 
órgano de las 

 Cualitativa  Nominal Sí 
No 

Hoja de 
recolección 
de datos  
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Tabla 2. Variables independientes.  

ANÁLISIS ESTADÍSTICO 

Estadística descriptiva con medidas de centralización y porcentuales. 

 

RECURSOS 

Se utilizaron los datos obtenidos de expediente clínico del archivo médico del 

Hospital Centenario Miguel Hidalgo. 

 

 

 

 

 

 

  

vías urinarias 
(riñón, 
uréteres, 
vejiga o 
uretra); la 
presencia 
bacteriana 
causa un 
proceso 
inflamatorio 
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RESULTADOS: 

La población total estudiada consistió en la revisión de 346 pacientes atendidos en 

el Centenario Hospital Miguel Hidalgo con una prevalencia estimada en 9/10,000 

recién nacidos vivos, de los cuales a solo el 30.5% se les realizo algún tipo de 

estudio de tamizaje renal por ultrasonido o bioquímico. Lo anterior debido a la 

ausencia de un protocolo de atención renal en pacientes con trisomía 21, que son 

atendidos de manera multidisciplinaria por genetistas, cardiólogos, oftalmólogos y 

endocrinólogos.  

La población de estudio está constituida por 106 pacientes que cuentan con estudio 

de imagen o bioquímico. (gráfico 1) 

Gráfico 1. Ultrasonidos realizados en pacientes con trisomía 21. 
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De los 106 pacientes estudiados, 45 pacientes corresponden al sexo femenino 

(42%), 61 pacientes corresponden al sexo masculino (58%). (gráfico 2)  

Gráfico 2. Sexo. 
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De acuerdo al grupo etario de los pacientes a los que se les realizó ecografía renal 

50% corresponden a lactantes (53), 25.4% a preescolares (27), 12.2% pertenecen 

a pacientes escolares y 12.2% a adolecentes (13). (gráfico 3) 

Gráfico 3. Edad. 
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El siguiente gráfico corresponde al cariotipo realizado en pacientes que cuentan con 

ultrasonido renal. De los cuales 97 pacientes corresponden a trisomía 21 (91%), 4 

pacientes a mosaico (4%), 2 pacientes con translocaciones que corresponde al 2% 

y 5 pacientes no contaban con cariotipo (5%). (gráfico 4). Se realizó el diagnóstico 

clínico en los pacientes que no contaban con cariotipo.  

Gráfico 4. Cariotipo. 
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El estado nutricional encontrado en los pacientes de estudio reporto 81% de 

pacientes eutróficos (85), 9% con desnutrición leve (10), 1% con desnutrición 

moderada, 4% con desnutrición grave (4), 3% con sobrepeso (3) y 3% con obesidad 

(3). (gráfico 5) 

Gráfico 5. Estado Nutricional.  
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El siguiente gráfico corresponde a los pacientes con antecedente de infección de 

vías urinarias, en pacientes que cuentan con ultrasonido renal. De los cuales 78 

pacientes no cuentan con antecedente de infección de vías urinarias (74%), y 28 si 

cuentan con este antecedente.  

Gráfico 6. Antecedente de IVU.  
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De los pacientes estudiados  a los que se realizo ecografía renal, 34 tienen algun 

tipo de alteración bióquimica, entre las que se documento alteración en gasometría 

arterial o venosa, Anion GAP alterado, desórdenes en la química sanguínea entre 

otros. (gráfica 7).  

Gráfico 7. Alteraciones bioquímicas.  
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De los 106 ultrasonidos que se realizaron 40.5% corresponden a ultrasonidos 

normales (43), con sospecha de ATR un 33.9% (36), en un 14% con nefronía lobar 

(15) hidronefrosis en 5.6% (6), cistitis en 4.7% (5), sospecha de tubulopatía en 3.7% 

(4), 1.8% con nefropatía aguda (2), estenosis ureteropiélica en 1% y reflujo 

vesicoureteral en 1%. (Gráfico 8). 

 

Gráfico 8. Anomalías renales.  
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DISCUSIÓN: 

El síndrome de Down o trisomía 21 es el trastorno cromosómico más conocido en 

el ser humano. (1) Abarca un conjunto complejo de patologías que involucran 

prácticamente todos los órganos y sistemas. El Centenario Hospital Miguel Hidalgo 

se establece como el hospital Civil de referencia para la atención de esta 

cromosomopatía ya que cuenta con las subespecialidades médicas para la 

detección y atención oportuna.  

En el año 2018 se registró una totalidad de 346 pacientes, que corresponde a una 

prevalencia acorde a la bibliografía de 9 por cada 10,000 recién nacidos vivos. (1) El 

sexo predominante fue el masculino con 58%, de acuerdo a lo documentado en la 

literatura, no existe predisposición de género (28). Al 95% de los pacientes se les 

realizó cariotipo, con un franco predominio de trisomía 21 en un 91% y un 4% con 

mosaico, acorde a lo documentado por Weijerman en 2018 97% corresponden a 

trisomía 21. (22) 

El presente estudio es resultado del esfuerzo del departamento de genética y 

nefrología pediátrica en el Centenario Hospital Miguel Hidalgo para conocer la 

prevalencia de las patologías del grupo CAKUT, que hacen parte de las 

malformaciones relacionadas con el síndrome de Down.  

Aunque ha sido poco estudiado y aun no es parte del protocolo de manejo y 

seguimiento de los pacientes con trisomía 21, desde 1960, Berg et al. describió los 

primeros casos de síndrome de Down con malformaciones renales y urológicas (23). 

Posterior a él, hay múltiples estudios que se han realizado, en 2009 Kupferman et 

al realizó un estudio de cohorte retrospectivo en el cual se estudiaron 3832 

pacientes con trisomía 21, encontrándose una prevalencia de 2.3 a 3.2% de 

enfermedades renales y del tracto urinario, la cual es cerca de cinco veces mayor a 

la que se conoce en niños sin la cromosomopatía. (13) 

En el presente estudio, de la totalidad de la muestra, el 30.6% de los pacientes, se 

investigaron mediante estudio de imagen y bioquímico, con un número de muestra 

en 106 pacientes, se obtuvo una prevalencia de 7.5%, 3 veces mayor a los 

reportado en la bibliografía (7) 8 de 106 pacientes presentaron alteraciones 

morfológicas reportando hidronefrosis en 6 pacientes, un paciente con reflujo 

vesicoureteral y uno más con estenosis ureteropiélica.  

Según la literatura las alteraciones más frecuentemente encontradas del grupo 

CAKUT son:  agenesia renal, micro quistes, riñones ectópicos, anormalidades de 

las vías urinarias con hidronefrosis e hidrouréter, valvas uretrales posteriores y 

obstrucción de la uretra anterior, además de reflujo vesicoureteral. (7,9,11) 
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Se encontraron 6 casos con hidronefrosis, que corresponde a 5.6% del total de 

pacientes al que se realizó ultrasonido renal (106). Kupferman et al, reporta que esta 

patología tiene una tasa de 180 por cada 10,000 pacientes con trisomía 21, y una 

tasa de 0.4 por cada 10,000 con reflujo vesicoureteral, en el estudio realizado se 

reporta un paciente con reflujo vesicoureteral que corresponde a 1% del total de los 

pacientes, más de lo reportado en la literatura internacional, cabe mencionar que 

este diagnóstico fue corroborado por cistouterografía miccional. Se reportó también 

1 paciente con estenosis ureteropiélica que corresponde al 1% del total de pacientes 

a los que se realizó ecografía renal, en estudios internacionales se reporta 1.3% de 

esta patología en pacientes con síndrome de Down, que corresponde a los 

resultados obtenidos. En 2015 Stoll reporta en su estudio que el 50% de las 

anomalias urinarias relacionadas con síndrome de Down corresponden a defectos 

obstructivos. (26, 29)  

No se encontraron alteraciones como: agenesia renal, microquistes, riñones 

ectópicos, valvas uretrales posteriores y obstrucción de la uretra anterior, las cuales 

están incluidas en el grupo CAKUT relacionada con trisomía 21, hace falta una 

cobertura más amplia del tamizaje para tener una frecuencia exacta de las 

patologías renales y del tracto urinario relacionado con síndrome de Down.  

De los otros hallazgos encontrados en el ultrasonido que no corresponden a CAKUT 

tenemos como hallazgos: cistitis en un 4.7% (5), sospecha de acidosis tubular renal 

en 33.9% (36), nefronía lobar en 14.1% (15), nefropatía aguda en 1.8% (2) y 

sospecha de tubulopatía en 3.7% (4), que, aunque no entran en el grupo de 

pacientes que se deseaba estudiar, es importante ya que existe una mayor 

frecuencia de este tipo de patologías en pacientes con trisomía 21 que en la 

población en general. Particularmente la relación que encontramos de pacientes 

con acidosis tubular renal con síndrome de Down, reportando un total de 14 

pacientes con diagnóstico de ATR (acidosis tubular renal) confirmado por 

bioquímica que corresponde a un 13.2% del total. En la literatura internacional no 

se reporta alguna relación entre pacientes con trisomía 21 y ATR, solo existe en 

nuestro Hospital un estudio realizado en 2018 en el que se reporta una relación 

significativa de estas patologías. (24) 

Además de los hallazgos ultrasonográficos se encontró una mayor frecuencia de 

infección de vías urinarias en el grupo de pacientes estudiados, en un 26% del total 

de los pacientes, como lo reporta Kabbani en su estudio el síndrome de Down es 

un factor de riesgo para esta patología, además de alteraciones bioquímicas en el 

32% de los pacientes.  
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El equipo de genética y nefrología del Centenario Hospital Miguel Hidalgo se ha 

dado a la tarea de iniciar hace algunos años con el tamizaje de alteraciones renales 

y del tracto urinario, para de esta manera poder establecer un manejo 

multidisciplinario lo más completo posible de acuerdo a lo reportado en la literatura 

internacional. (7,25,27) Y con esta estrategia de tamizaje poder evitar a futuro, 

complicaciones renales de diferente magnitud y así mejorar la calidad de vida de los 

pacientes con trisomía 21.  
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CONCLUSIONES:  

De acuerdo a los resultados obtenidos en este estudio que reporta una frecuencia 

de 7.5% de CAKUT en pacientes con síndrome de Down, que es 3 veces más de lo 

reportado en la literatura, llegamos a la conclusión que es necesario el tamizaje 

temprano de los pacientes con trisomía 21, como lo sugieren varios estudios, en la 

primera semana de vida, esto nos permitirá una detección oportuna de las 

alteraciones renales presentes desde el nacimiento y de esta forma poder 

establecer un manejo multidisciplinario aún más completo y así mismo reducir la 

morbimortalidad de los pacientes con síndrome de Down.  

Se observó una frecuencia elevada de otro tipo de alteraciones como ATR y datos 

asociados a infección de vías urinarias, siendo necesario un estudio más profundo 

de estas patologías y su asociación con trisomía 21. 

Las anormalidades renales en pacientes con síndrome de Down deben ser 

conocidas para preservar un buen pronóstico funcional renal, lo que nos permitirá 

además de una mejor calidad de vida, reducir el costo que conllevan las patologías 

renales sobre todo en la etapa final de la enfermedad. 
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ANEXOS  

 

ANEXO I.  

HOJA DE RECOLECCIÓN DE DATOS.  

NOMBRE:                                                      EXPEDIENTE.  

Variable  Resultado 

Alteraciones morfológicas encontradas en la 

ecografía renal 

CAKUT 

No CAKUT 

Edad Años y meses  

Sexo Masculino  
Femenino  

Cariotipo Trisomía 
Mosaico 
Translocación 

Estado nutricional Leve  
Moderada  
Grave  

Edad de realización de la ecografía renal Años y meses  

Alteraciones bioquímicas renales Si 
No 

Antecedente de IVU Sí 
No 
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