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Resumen 

El síndrome de Down es la cromosomopatía más frecuente a nivel mundial, resultante de 

la trisomía completa o parcial del cromosoma 21. Con una prevalencia aproximada de 1 

por cada 700 nacidos vivos, esta condición genética presenta una amplia gama de 

manifestaciones clínicas que afectan múltiples sistemas del cuerpo, incluyendo el 

sistema oftalmológico. Las personas con síndrome de Down a menudo enfrentan 

diversos desafíos visuales desde una edad temprana, lo que puede impactar 

significativamente su desarrollo y calidad de vida.


Entre los desórdenes oftalmológicos más comunes en esta población se encuentran el 

estrabismo, el nistagmo y los errores refractivos. Estas condiciones pueden complicar 

aún más el panorama de salud de los pacientes con síndrome de Down, quienes ya 

presentan una serie de complicaciones médicas y necesidades especiales. Por lo tanto, 

es fundamental entender la prevalencia y características de estos problemas visuales 

para desarrollar estrategias de detección temprana, diagnóstico preciso y tratamiento 

adecuado.


En Costa Rica, la prevalencia del síndrome de Down ha mostrado un aumento en los 

últimos años, similar a las tendencias observadas en otros países. Sin embargo, los 

estudios específicos sobre la prevalencia de los desórdenes oftalmológicos en esta 

población pediátrica son limitados. Este trabajo busca llenar ese vacío, proporcionando 

datos relevantes y actualizados sobre la prevalencia de los principales desórdenes 

oftalmológicos en niños con síndrome de Down en Costa Rica.


El propósito de esta investigación es doble: por un lado, pretende ofrecer una 

descripción detallada de los desórdenes oftalmológicos más frecuentes en esta 

población; por otro lado, busca comparar estos hallazgos con datos internacionales para 

identificar posibles diferencias regionales o características específicas de la población 

costarricense. Al hacerlo, se espera contribuir a la mejora de los protocolos de atención y 

IX



tratamiento oftalmológico, promoviendo una mejor calidad de vida para los niños 

afectados y sus familias.


X
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1. Síndrome de down 

1.1 Descripción de la enfermedad 

El Síndrome de Down es la cromosomopatía más frecuente, con una prevalencia 

global aproximada de 1 por cada 700 nacidos vivos y se da como resultado de la 

presencia de un cromosoma 21 adicional (1).  La primera descripción de las 

características fenotípicas de la trisomía 21 fue en 1838 por Esquirol, sin 

embargo, fue John Langdon Down quien publicó un ensayo en 1866 en el cual 

describió un grupo de niños con características en común, los cuales llamó 

“Mongoloides”, que los distinguía de otros niños con retraso mental (2).  Dentro de 

las causas del Síndrome de Down se describen que el 95% de todos los casos es 

causado por una no disyunción cromosomal antes de la fertilización, un 5% 

aproximadamente es causado por una translocación y un 2% aproximadamente 

tiene un mosaicismo (3). 


Físicamente, los individuos con síndrome de Down presentan características 

faciales distintivas como una cara aplanada, ojos inclinados hacia arriba, 

epicanto, lengua protuberante, comisuras bucales hacia abajo y orejas 

displásicas. Estas características se acompañan de un cuello corto con piel 

abundante, hipotonía general, separación entre primer y segundo ortejo, una 

estatura generalmente más baja y ciertas particularidades en las manos como un 

único pliegue palmar (4).


Cognitivamente, los niños con síndrome de Down experimentan retrasos en el 

desarrollo motor y del lenguaje, y tienen un coeficiente intelectual que varía de 

leve a moderadamente bajo (3).  Las dificultades en la memoria a corto plazo y el 
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aprendizaje son comunes (5), lo que impacta su rendimiento académico y 

habilidades diarias.


En términos de salud, la enfermedad cardiovascular es la principal causa de 

morbilidad y mortalidad, el 50% de los individuos con síndrome de Down asocian 

enfermedades cardiacas congénitas, entre ellos defectos septales 

atrioventriculares y ventriculares que componen el 76% de las enfermedades 

cardiacas congénitas en este grupo (6). Los problemas auditivos y visuales son 

frecuentes, incluyendo infecciones del oído medio, pérdida auditiva, cataratas 

congénitas, y estrabismo. Trastornos endocrinos como el hipotiroidismo 

congénito en 1% y problemas gastrointestinales como la atresia duodenal son 

más comunes en esta población (1, 2). Además, un sistema inmunológico 

comprometido aumenta la susceptibilidad a infecciones (1, 7).


Conductualmente, pueden presentar dificultades con la atención y la 

impulsividad, además de ser propensos a desarrollar trastornos psiquiátricos 

como la ansiedad y la depresión (3). Sin embargo, suelen tener habilidades 

sociales fuertes y mostrar altos niveles de empatía y afecto.
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1.2 Epidemiología 

1.2.1 Prevalencia 

La prevalencia del Síndrome de Down en el mundo ha ido en ascenso con el 

pasar de los años y con el crecimiento de la población global (3). En concreto, en 

Estados Unidos la población prevalente con Síndrome de Down se duplicó entre 

los años 1950 y 2013, con una prevalencia de 3.3 personas por cada 10.000 

habitantes en 1950 a una prevalencia en el año 2013 de 6.7 por cada 10.000 

habitantes (8). Todo esto, debido a que ha habido un aumento en la expectativa de 

vida de los pacientes con Síndrome de Down, al aumento de embarazos de 

madres mayores a 35 años y también debido a las mejoras en la supervivencia 

infantil de las personas con Síndrome de Down.


1.2.2 Prevalencia en Costa Rica 

En Costa Rica al igual que en el resto del mundo la prevalencia ha ido en 

aumento, específicamente un aumento del 26% entre los periodos 1996-2007 y 

2008-2016, con prevalencia de 0.91 x 1000 nv (nacidos vivos) y 1.16 x 1000 nv, 

respectivamente (9).


1.3 Genética 

El síndrome de Down (SD) es causado por la trisomía parcial o completa del 

cromosoma 21. En los casos de no disyunción los cuales componen el 95% de 

los casos de síndrome de Down los errores se producen en la meiosis materna I 
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en el 66%, en la meiosis materna II en el 21%, en la meiosis paterna I en el 3%, 

en la meiosis paterna II en un 5% de los casos o en amitosis post-cigótica 

también en un 5%. 

La translocación representa el 5% de los casos, generalmente t (14;21) o t (21;21), 

y el mosaicismo por trisomía 21 ocurre en aproximadamente el 2% de los 

individuos (3). La trisomía parcial del cromosoma 21 es rara y asocia síntomas 

variables. La secuenciación del cromosoma 21 ha identificado muchos genes, sin 

embargo, el 48% del HSA21 no ha sido anotado y contiene principalmente 

elementos repetitivos (25). 

Hay dos teorías principales sobre por qué el síndrome de Down causa sus 

manifestaciones: una es el efecto de dosis génica del cromosoma 21, y la otra es 

la inestabilidad del desarrollo que causa una expresión génica desbalanceada. 

Probablemente ambos factores estén involucrados (3, 20). 

1.3.1 Efecto de la Dosis Génica 

La trisomía 21 tiene efectos directos e indirectos debido a la mayor dosis de 

genes en este cromosoma. Estudios han demostrado que, aunque la expresión de 

la mayoría de los genes del HSA21 está aumentada, algunos no lo están, lo que 

puede deberse a mecanismos como la retroalimentación negativa y alteraciones 

epigenéticas. Además, la trisomía 21 también altera la expresión de genes que no 

pertenecen al HSA21, afectando redes de transcripción y señalización (21).
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Un metaanálisis encontró que la proporción de expresión de genes entre trisomía 

21 y euploides es generalmente de 3:2 para genes desregulados y 1:1 para genes 

no afectados, aunque hay excepciones con proporciones extremas (3).


1.3.2 Disrupción de la Homeostasis por Efectos en la Regulación de la 

Transcripción 

la trisomía 21 puede afectar la transcripción de dos formas, (1) por alteración 

directa de la transcripción de un gen o (2) de forma indirecta como un producto 

del material genético adicional (22).


Algunos estudios sobre la organización del genoma nuclear han mostrado que los 

cromosomas se localizan preferentemente en regiones dentro del núcleo, 

denominadas territorios cromosómicos. La homeostasis en células trisómicas 

puede verse alterada por la modificación de estos territorios cromosómicos. 

Estudios  iniciales han encontrado que un cromosoma 21 adicional no cambia la 

organización general de los territorios cromosómicos en el núcleo pero desplaza 

otros territorios cromosómicos de su posición nuclear habitual (23) . 

La trisomía 21 también altera los patrones de metilación, hay una tendencia 

general hacia la hipermetilación en células con síndrome de Down en 

comparación con células euploidias, lo cual también altera la homeostasis de las 

células trisómicas (24). 

 

1.4 Factores de riesgo 

1.4.1 Edad Materna Avanzada: 
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El factor de riesgo más significativo y bien establecido para el síndrome de Down 

es la edad materna avanzada (10, 11). La probabilidad de tener un hijo con síndrome 

de Down aumenta significativamente en las madres mayores de 35 años. Este 

riesgo continúa creciendo con el aumento de la edad materna debido a los 

cambios relacionados con la edad en la calidad de los ovocitos y en los procesos 

meióticos (10).


1.4.2 Errores de Recombinación:


Los errores durante el proceso de recombinación meiótica pueden llevar a la no 

disyunción del cromosoma 21. Los errores específicos de recombinación, como la 

ausencia de recombinación o la recombinación que ocurre cerca del telómero o 

centrómero del cromosoma 21q, están asociados con un mayor riesgo (12).


 

1.4.3 Inestabilidad Genómica en las Madres:


Las madres de niños con síndrome de Down exhiben niveles más altos de 

inestabilidad genómica, lo cual incluye una mayor frecuencia de micronúcleos 

binucleados en los linfocitos de sangre periférica lo cual aumenta el riesgo de 

eventos de no disyunción (13). Además, la presencia de telómeros más cortos y 

cambios en la metilación del ADN también favorecieron la no disyunción del 

cromosoma 21 (10, 14, 15). Estos marcadores sugieren que la inestabilidad genómica 

puede desempeñar un papel en la no disyunción del cromosoma 21.


 

1.4.4 Metabolismo del Folato Deteriorado:
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Los polimorfismos en los genes involucrados en el metabolismo del folato pueden 

aumentar el riesgo de síndrome de Down. La deficiencia de folato y el 

metabolismo del folato deteriorado están vinculados a tasas más altas de 

anomalías cromosómicas, incluyendo la trisomía 21(16).


 

 

1.4.5 Peso Materno y Factores de Estilo de Vida: 

La obesidad materna y ciertos factores de estilo de vida, como el tabaquismo y el 

bajo estatus socioeconómico, se han asociado con un mayor riesgo de síndrome 

de Down. Estos factores pueden contribuir a estados metabólicos maternos 

alterados y a una mayor inestabilidad genómica.  

La obesidad, por ejemplo, puede afectar el equilibrio hormonal y metabólico del 

cuerpo y crea un entorno poco óptimo para la división celular adecuada durante 

la reproducción. El exceso de tejido adiposo en mujeres obesas puede provocar 

que los métodos de detección temprana no se puedan realizar de forma 

adecuada con lo que aumenta la probabilidad de que un embarazo no llegue a 

término (17).


El tabaquismo, por su parte, introduce en el cuerpo numerosas toxinas que 

pueden generar cambios epigenéticos que predisponen tanto al desarrollo de 

síndrome de Down como enfermedades cardiacas congénitas en esta población 

(11).  El riesgo de síndrome de Down aumenta notablemente con el tabaquismo 

materno en madres más jóvenes, pero solo en un grupo específico de casos 

derivados de la meiosis. El uso conjunto de cigarrillos y anticonceptivos orales 
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incrementa aún más el riesgo, aunque el uso de anticonceptivos orales por sí solo 

no resulta ser un factor de riesgo significativo (18).


Además, el bajo estatus socioeconómico se ha visto en ciertas poblaciones como 

un factor de riesgo para síndrome de Down. La exposición a condiciones 

socioeconómicas extremadamente bajas puede aumentar los errores de no 

disyunción del cromosoma 21 en la meiosis II, lo que está asociado con el 

nacimiento de niños con síndrome de Down. En esta población, la meiosis sin 

quiasmas es menos frecuente en la meiosis I materna. Los quiasmas estabilizan 

los cromosomas homólogos y aseguran una correcta segregación cromosómica; 

su ausencia aumenta el riesgo de no disyunción (19). 

Estos factores pueden exacerbar los riesgos asociados con la salud reproductiva 

y aumentar la probabilidad de concebir un hijo con síndrome de Down. La 

combinación de estos factores de estilo de vida no solo influye en la salud 

inmediata de la madre, sino que también puede tener implicaciones a largo plazo 

en la calidad de los óvulos y la estabilidad genética durante la reproducción


 

1.4.6 Factores Paternos:


Aunque la mayoría de los casos de síndrome de Down son de origen materno, los 

factores paternos como la edad y el estilo de vida también pueden contribuir al 

riesgo. La edad paterna y los factores de estilo de vida, incluyendo la dieta y las 

exposiciones ambientales, pueden influir en la calidad del esperma y la 

probabilidad de anomalías cromosómicas (11). 
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1.4.7 Factores Epigenéticos: 

Las modificaciones epigenéticas, como los cambios en la metilación del ADN, 

juegan un papel crucial en el desarrollo del síndrome de Down (15). Estas 

modificaciones pueden afectar la expresión génica y la estabilidad cromosómica, 

contribuyendo al riesgo de no disyunción. 


 

1.4.8 Efectos Multigeneracionales:  

La interacción entre factores genéticos y ambientales a lo largo de múltiples 

generaciones, incluyendo abuelas maternas, madres y el embrión en desarrollo, 

puede influir en el riesgo de síndrome de Down. Este escenario complejo destaca 

la importancia de considerar las historias familiares y ambientales al evaluar el 

riesgo (11).


1.5 Prevalencia y Principales Manifestaciones Oculares en Pacientes con 

Síndrome de Down 

1.5.1 Estrabismo 

El estrabismo ocurre con mayor frecuencia en niños con síndrome de Down en 

comparación con la población normal, con una incidencia que varía del 9.5% al 

57%. La prevalencia de estrabismo según Akinci et al. fue de 32.5% (25 de 77) 

(26). Además, un estudio realizado en Malasia investigó la prevalencia de 

estrabismo en niños con síndrome de Down, la cual fue de 26.7% (16 de 60) en la 

población estudiada. Todos los casos en este estudio presentaron endotropia (27). 
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En otro estudio realizado por Ljubic et al. en población de Macedonia y Croacia, 

se encontró estrabismo en 45 de 170 niños (26.5%) (28). La endodesviación fue el 

tipo más común, presente en 32 de 45 niños (71.1%). Nueve niños (20%) 

presentaron exodesviación y cuatro (8.9%) desviación vertical (hipertropia) (28). A 

pesar de que el principal tipo de estrabismo en los pacientes con síndrome de 

Down es la endotropia, en un estudio realizado en Corea con una población de 

123 niños con síndrome de Down se encontró una mayor incidencia de exotropia 

(42% del total de estrabismo) que, en el resto de los estudios, lo que indica que 

también puede haber influencia racial en el tipo de estrabismo que presentan los 

pacientes con síndrome de Down (29). 


El estrabismo en el síndrome de Down es típicamente adquirido y no congénito, y 

generalmente aparece entre los tres y seis años, a diferencia de aquellos niños sin 

síndrome de Down quienes generalmente la desarrollan a los dos años. (30) 


La causa del estrabismo en el síndrome de Down no está completamente clara, 

pero se ha relacionado con hipermetropía e insuficiencia acomodativa. (31)  El 

mayor esfuerzo acomodativo y la disfunción en la capacidad fusional y la 

convergencia predisponen a estos niños al estrabismo (32). El diagnóstico 

temprano es importante para prevenir la ambliopía y el desarrollo visual binocular 

defectuoso.


El pseudoestrabismo, donde los ojos parecen desalineados, pero están rectos, es 

común en niños con síndrome de Down debido a características faciales como el 

puente nasal ancho y los pliegues epicánticos prominentes. (33)
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1.5.2 Nistagmo 


El nistagmo es un hallazgo común en los niños con síndrome de Down; la 

prevalencia reportada es de 4-35%. (26, 29, 34, 35, 36, 37, 38, 39, 40, 41, 42, 43) Varios estudios 

han investigado la prevalencia y el tipo de nistagmo en esta población. En uno de 

los estudios más grandes en los que se evaluó pacientes con nistagmo, Wagner 

et al. incluyeron 188 pacientes de los cuales 56 presentaban nistagmo con una 

prevalencia de 30%. De estos, 29 presentaban nistagmo horizontal rápido y fino, 

14 nistagmo disociado con apariencia pendular y 9 nistagmo latente o manifiesto. 

(44) De manera similar, en un estudio de 50 niños con síndrome de Down para 

evaluar las anormalidades del nervio óptico en estos pacientes, Postolache et al. 

encontraron que el 30% de los pacientes (15 de 50) tenían nistagmo, todos ellos 

de tipo horizontal y latente-manifiesto o manifiesto. (45)


El mecanismo subyacente del nistagmo en niños con síndrome de Down sigue 

siendo desconocido, pero probablemente sea multifactorial. Un estudio de Stirn 

Kranjc et al. Encontró que el nistagmo se observó en 19 de 65 niños (29.2%), 

siendo latente/manifiesto o latente en 2 casos, con inicio en la infancia.


En un estudio realizado por Ljubic et al., se encontró que la frecuencia de 

nistagmo era del 11%, predominando el patrón horizontal. Esta frecuencia se 

ajusta aproximadamente al rango reportado en otros estudios, que varía del 5% al 

30% en individuos con síndrome de Down. (28) Algunos estudios han 

documentado que el nistagmo en pacientes con síndrome de Down en algunos 

casos no se encuentra relacionado con otras patologías oculares. (30, 44) sin 
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embargo, los sujetos con nistagmo en este estudio de Ljubic et al. a menudo 

presentaban errores refractivos, lo cual coincide con otros estudios que también 

informan que el nistagmo está asociado con errores refractivos.


El nistagmo puede estar asociado con otras anomalías oculares. Oladiwura et al. 

reportaron que aproximadamente el 25% de pacientes con síndrome de Down 

que tenían nistagmo asociaban cataratas.(46) También Ljubic et al. encontraron 

que la mayoría de los pacientes con nistagmo asociaban endotropias y defectos 

refractivos, específicamente miopía (28, 34, 47)  y defectos de acomodación. (30) 

Además, se ha asociado a la disminución de agudeza visual en los pacientes con 

síndrome de Down (48).


En resumen, el nistagmo es común en niños con síndrome de Down, 

predominando el patrón horizontal y con una fuerte asociación con errores 

refractivos. A pesar de la variabilidad en la prevalencia reportada, estos estudios 

destacan la importancia de un diagnóstico y manejo adecuado de los diferentes 

hallazgos oftalmológicos en esta población para mejorar la calidad de vida visual 

de los afectados.


 

1.5.3 Errores Refractivos


Los errores refractivos en los niños normales son especialmente comunes durante 

el primer año de vida, sin embargo, posterior a este la prevalencia disminuye 

debido al proceso que se conoce como emetropización. La prevalencia de errores 

refractivos en niños mundialmente se estima entre un 12-15% (42). En los 

pacientes con síndrome de Down se ha reportado prevalencia de errores 
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refractivos de hasta el  97% (34), dependiendo de la definición y parámetros que 

se utilicen para definir un error refractivo. En algunos estudios en los cuales se 

definió un error refractivo como un equivalente esférico fuera de -0.50 a +1.00 D, 

aproximadamente el 80% (29 de 36 según Paudel et al) de los pacientes tenían un 

error refractivo (42, 49). Paudel et al. encontraron prevalencia de hipermetropía de 

55%, mientras que los miopes fue de tan solo 25% y 44% de astigmatismo (42). 

En un estudio realizado por Kim et al. en el cual se definió la emetropía como un 

equivalente esférico entre -0.75 y +0.75D, se documentó que 28% (35 de 123 

pacientes) eran hipermétropes y 25% (31 de 123 pacientes) eran miopes, mientras 

que la prevalencia de astigmatismo fue de 31% (38 de 123 pacientes) (29). En este 

estudio la prevalencia de errores refractivos fue menor (54%), y una de las 

razones fue probablemente debido a que se clasificaron menos casos como 

miopía porque se definió como miope aquel paciente que presenta un equivalente 

esférico como -1.00D. Un estudio realizado por Fimiani et al. en Italia, documentó 

una prevalencia de hipermetropía de 59% (93 de 157 pacientes), la cual es de las 

más altas reportadas en la literatura (35).  Esto se lo atribuyen a que en su estudio 

la edad media de la población con síndrome de Down fue de 5.28 años, una de 

las más bajas entre los reportes en la literatura (35).


De acuerdo con Little et al. todos los errores refractivos fueron más comunes en 

los pacientes con síndrome de Down en comparación con el grupo control a 

excepción de la miopía (50). 


El astigmatismo en niños con síndrome de Down generalmente es con la regla, sin 

embargo, se ha observado que el astigmatismo puede cambiar y muchos 
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pacientes desarrollan un astigmatismo oblicuo con el paso de los años, esto se ha 

relacionado en algunos estudios a la dirección de la fisura palpebral en pacientes 

con este síndrome (51) .


1.5.4 Cristalino 

Las cataratas congénitas tienen una incidencia reportada muy variable, entre el 

1.4% y 50% en niños con síndrome de Down, significativamente más alta que en 

la población general (32, 52). La mayoría de los estudios reportan una prevalencia 

entre el 3-20% (26, 29, 34, 35, 37, 41, 43, 53). El diagnóstico y tratamiento temprano en 

estos pacientes es importante para prevenir la ambliopía y la baja visión, al igual 

que en la población general. 

 

 

 

2. Justificación del Estudio 

Explica la relevancia y la prevalencia de los principales desórdenes oftalmológicos 

en poblaciones vulnerables, específicamente en pacientes con síndrome de 

Down, en Costa Rica. Hasta el momento, no se cuenta con este tipo de 

información de la población de Costa Rica, lo que significa que este tipo de 

información puede ser muy provechosa y enriquecedora para la educación 

costarricense. La importancia radica en que da herramientas a los profesionales 



15

en el cuidado de los ojos de cómo es el perfil oftalmológico de esta población, lo 

cual brinda datos de cuáles son los principales hallazgos en estos pacientes, qué 

es lo más común, cómo se puede enfocar la valoración, cada cuánto se pueden 

valorar y qué es esperable encontrar en estos pacientes. 


En este trabajo se documentará la prevalencia de las principales manifestaciones 

oculares en pacientes con síndrome de Down y se comparará con las 

prevalencias en otras poblaciones del mundo para así determinar si hay 

diferencias entre estas para que dé lugar en el futuro a nuevas investigaciones. 

3. Revisión de la Literatura 

Para la realización de este trabajo sobre enfermedades oftalmológicas en niños 

con síndrome de Down, se llevó a cabo una exhaustiva búsqueda de la literatura 

en diversas bases de datos y repositorios científicos reconocidos. El objetivo de 

esta búsqueda fue identificar y recopilar estudios relevantes, artículos científicos, 

revisiones sistemáticas y otros documentos que aportaran información valiosa y 

actualizada sobre este tema. 

Se seleccionaron varias bases de datos y repositorios clave para garantizar una 

cobertura amplia y representativa de la literatura existente. Las fuentes 

consultadas incluyeron PubMed, Cochrane Library, Clinical Key, SciELO, Medline, 

BINASSS e INCIENSA.


Para asegurar la relevancia y calidad de la literatura seleccionada, se incluyeron 

estudios enfocados en la población pediátrica con síndrome de Down, estudios 

que abordaran enfermedades oftalmológicas específicas y aquellos que 
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proporcionaran datos estadísticos o clínicos relevantes, además de artículos 

históricos importantes para el tema. 


Algunas de las palabras clave utilizadas incluyeron "Síndrome de Down", 

"Enfermedades oftalmológicas", “Errores Refractivos", "Nistagmo", "Trastornos 

visuales" y "Estrabismo".


Esta metodología sistemática y rigurosa permitió compilar una base sólida de 

evidencia científica que respalda los hallazgos y conclusiones presentados en 

esta tesis sobre enfermedades oftalmológicas en niños con síndrome de Down. 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4. Objetivos del Estudio 

4.1 Objetivo General 

Identificar y analizar las enfermedades oftalmológicas más comunes en niños con 

síndrome de Down, evaluando su prevalencia en Costa Rica.


 

4.2 Objetivos Específicos


1. Realizar una descripción del síndrome de Down, lo cual incluye la prevalencia 

de la enfermedad (mundial y en Costa Rica), alteraciones genéticas, factores de 

riesgo y diferentes desórdenes oftalmológicos.


2. Determinar la prevalencia de problemas refractivos en niños con síndrome de 

Down en Costa Rica.


3. Determinar la prevalencia de estrabismo en niños con síndrome de Down en 

Costa Rica.


4. Determinar los diferentes tipos de estrabismo y su prevalencia.


5. Determinar la prevalencia de nistagmo en niños con síndrome de Down en 

Costa Rica.


6. Reportar la prevalencia de algunos otros trastornos en niños con síndrome de 

Down (cataratas congénitas, desprendimientos de retina, colobomas).


7. Hacer una comparación entre Costa Rica y los datos internacionales 

reportados de las prevalencias de estos trastornos.
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5. Hipótesis 

La prevalencia de errores refractivos, nistagmo y estrabismo en pacientes 

pediátricos con síndrome de Down en Costa Rica es similar a la prevalencia 

observada en estudios realizados en otros países del mundo.


6. Metodología General 

6.1 Descripción del Diseño del Estudio 

Se trata de un estudio descriptivo y retrospectivo en el cual se analizan datos 

recolectados de la campaña de valoración oftalmológica para pacientes con 

síndrome de Down en marzo de 2023 para determinar la prevalencia de diferentes 

trastornos oftalmológicos. 

 

6.2 Criterios de Inclusión 

Pacientes con diagnóstico clínico o genético de síndrome de Down entre los 0 y 

15 años. 

 

6.3 Tamaño de la Muestra 

Tamaño Inicial: se incluyeron en total 80 pacientes


Muestra Final: se definió la muestra final dependiendo de la variable a estudiar 

-En el caso de nistagmo la muestra final fue de 79 pacientes, se excluyó 1 

paciente para el cual no se tenía información acerca de la variable a estudiar. 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-En el caso de estrabismo la muestra final fue de 77 pacientes, se excluyeron 3 

paciente para los cuales no se tenía información acerca de la variable a estudiar.


-En el caso de errores refractivos la muestra final fue de 65 pacientes, se 

excluyeron 15 paciente para los cuales no se tenía información acerca de la 

variable a estudiar.


-En el caso de cataratas la muestra fue de 80 pacientes.


 

6.4 Método de Selección  

Se incluyeron todos aquellos pacientes con síndrome de Down que se 

presentaron a la campaña de valoración oftalmológica para dichos pacientes en 

marzo de 2023. 

 

6.5 Características Demográficas 

Edad: 0-15 años (Tabla 1 y Figura 1).


Género: 59% mujeres y 41% hombres (Tabla 2).


Ubicación Geográfica: Costa Rica.


 

6.6 Variables de Estudio 

Errores Refractivos: Identificación y clasificación de miopía, hipermetropía y 

astigmatismo. Se definió como error refractivo aquel paciente con equivalente 

esférico (equivalente esférico= esfera + Cyl/2) menor o igual a -0.50D para miopía 

y mayor o igual a +1.00D para hipermetropía, además se clasificó como 

astigmatismo aquel paciente que presentara 1.00D o más de astigmatismo.  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También se determinará la presencia y prevalencia de pacientes con miopía alta, 

definida como la presencia de un equivalente esférico menor o igual a -5.00D. 

Nistagmo: Presencia de nistagmo.


Estrabismo: Tipo de estrabismo (esotropia, exotropia e hipertropia).


Cataratas: presencia o no de cataratas o antecedente de cirugía de catarata.


 

6.7 Descripción de la Población de Estudio  

La población de estudio incluyó a pacientes pediátricos con edades 

comprendidas entre los 0 y 15 años con una edad media de 6.47 años (Tabla 1), 

diagnosticados con síndrome de Down mediante análisis genético o clínico, y que 

acudieron a la campaña oftalmológica para niños con Síndrome de Down en el 

Hospital Nacional de Niños en marzo del 2023. 

El tamaño total de la muestra fue de 80 niños, de los cuales se incluyeron para el 

análisis de datos diferentes números de pacientes de acuerdo con la información 

disponible para las diferentes variables del estudio. La distribución por rangos de 

edad fue la siguiente: 0-12 meses (3,8%), 1-4 años (28.8%) y >4 años (67.5%) 

(Tabla 3). La muestra incluyó un 41% de niños y un 59% de niñas. La evaluación 

oftalmológica identificó y clasificó errores refractivos como miopía, hipermetropía 

y astigmatismo, además de documentar la presencia de nistagmo y los tipos de 

estrabismo presentes en los participantes.


Esta descripción de la población de estudio proporciona una base clara y 

detallada para la interpretación de los resultados y la comparación con estudios 

similares realizados en otros países. 
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7. Implicaciones del Estudio 

7.1 Mejora en la Detección Temprana y Diagnóstico 

Protocolos de Cribado: El estudio puede proporcionar datos que apoyen la 

implementación de protocolos de cribado sistemático para enfermedades 

oftalmológicas en niños con síndrome de Down. 

Concienciación: Aumentar la concienciación entre los profesionales de la salud 

sobre la prevalencia y tipos específicos de problemas oftalmológicos en esta 

población.


 

7.2 Desarrollo de Protocolos de Tratamiento 

Estandarización de Tratamientos: Los hallazgos pueden guiar el desarrollo de 

protocolos de tratamiento estandarizados y adaptados a las necesidades 

específicas de los niños con síndrome de Down.


Personalización de la Atención: Promover enfoques personalizados en la 

atención oftalmológica, considerando las características y necesidades 

individuales de los pacientes.


 

7.3 Formación y Capacitación  

Educación Médica: Los resultados del estudio pueden integrarse en los 

programas de formación y educación continua para oftalmólogos, optometristas, 

técnicos, pediatras y otros profesionales de la salud. 
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Capacitación de Personal: Desarrollo de programas de capacitación específicos 

para el personal médico y de apoyo en el manejo de problemas oftalmológicos en 

niños con síndrome de Down.


 

7.4 Políticas de Salud Pública 

Guía para Políticas Públicas: Los datos obtenidos pueden servir como base 

para el diseño e implementación de políticas de salud pública orientadas a la 

prevención, detección y tratamiento de enfermedades oftalmológicas en niños 

con síndrome de Down. 

Asignación de Recursos: Informar sobre la necesidad de recursos específicos 

para la atención oftalmológica de esta población, facilitando la asignación 

adecuada de fondos y la planificación de servicios de salud.


 

7.5 Investigación y Desarrollo 

Base para Investigaciones Futuras: El estudio puede sentar las bases para 

investigaciones futuras en áreas relacionadas, fomentando una mayor 

exploración. 

Datos Comparativos: Proporcionar datos locales que pueden ser comparados 

con estudios internacionales, enriqueciendo el conocimiento global sobre las 

enfermedades oftalmológicas en niños con síndrome de Down. 

 

7.6 Impacto en la Calidad de Vida  

Mejora de la Calidad de Vida: Los resultados pueden contribuir a mejorar la 
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calidad de vida de los niños con síndrome de Down mediante la identificación y 

tratamiento oportuno de problemas visuales.


Apoyo a las Familias: Proporcionar a las familias información valiosa sobre los 

problemas oftalmológicos y sus opciones de tratamiento, mejorando su 

capacidad para apoyar el desarrollo y bienestar de sus hijos. 

 

7.7 Equidad en la Atención de Salud 

Acceso Igualitario: Promover la equidad en el acceso a servicios oftalmológicos 

especializados, asegurando que todos los niños con síndrome de Down en Costa 

Rica reciban la atención que necesitan.


Reducción de Disparidades: Identificar y abordar las disparidades en el acceso 

y la calidad de la atención oftalmológica entre diferentes regiones y grupos 

socioeconómicos.


8. Resultados 

8.1 Estrabismo 

 

En la Tabla 5 se puede observar la prevalencia de estrabismo en este estudio en 

una población de 77 pacientes con síndrome de Down. Los datos indican que 31 

pacientes (40.3%) presentaban algún tipo de estrabismo, con 30 casos de 

endotropia (39%) y solo 1 caso de exotropia (1.3%). 

La prevalencia de estrabismo en esta muestra (40.3%) está dentro del rango 

reportado en la literatura (9.5% - 57%). Comparado con el estudio de Akinci et al., 



24

que reportó una prevalencia del 32.5% (26), el valor encontrado en esta tabla es 

ligeramente superior pero dentro de lo que se ha reportado en diferentes estudios.


La predominancia de la endotropia en esta muestra (39%) es consistente con 

otros estudios. Por ejemplo, Sharmini et al. reportaron que todos los casos 

documentados en su estudio (26.7%) fueron de endotropia (27). Ljubic et al. 

encontraron que la endotropia era el tipo más común, representando el 71.1% de 

los casos de estrabismo en su estudio (28), lo cual coincide con la alta prevalencia 

de endotropia en esta muestra.


En contraste, la exotropia es muy poco frecuente en este estudio (1.3%), lo cual 

va acorde a diferentes estudios, pero difiere con un análisis realizado en Corea 

donde la exotropia representó el 42% de los casos de estrabismo (29). Esta 

diferencia podría sugerir una posible influencia racial o regional en la prevalencia 

de tipos específicos de estrabismo (29).


No se reportaron casos de hipertropia o hipotropia en esta muestra, lo cual 

también puede ser un reflejo de la baja frecuencia de estos tipos de estrabismo 

en la población con síndrome de Down, como se observa en otros estudios. 


Un diagnóstico temprano y un manejo adecuado son cruciales para prevenir 

complicaciones como la ambliopía y mejorar la calidad de vida visual de los 

pacientes.


 

8.2 Nistagmo 

El análisis de la prevalencia del nistagmo en la población estudiada se basa en la 

Tabla 4 que muestra datos de 79 pacientes con síndrome de Down. Según la 
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tabla, 16 pacientes (20.3%) presentan nistagmo, mientras que 63 pacientes 

(79.7%) no lo presentan. 

Comparando estos resultados con la literatura existente, podemos observar que 

la prevalencia de nistagmo en esta muestra (20.3%) se encuentra dentro del 

rango reportado en otros estudios, que varía del 4% al 35% (26, 29, 34, 35, 36, 37, 38, 39, 

40, 41, 42, 43). Por ejemplo, Wagner et al. reportaron una prevalencia del 30% en una 

muestra de 188 pacientes, lo cual es superior al 20.3% encontrado en este 

estudio (44.


En resumen, la prevalencia del nistagmo en esta muestra de 79 pacientes es del 

20.3%, lo cual está en el rango medio de las prevalencias reportadas en otros 

estudios. Este hallazgo refuerza la importancia de considerar el nistagmo como 

una manifestación relativamente común en niños con síndrome de Down y 

subraya la necesidad de un diagnóstico y manejo adecuados para mejorar su 

calidad de vida visual. 

 

8.3 Errores Refractivos 

La Tabla 6 muestra la prevalencia de errores refractivos en una población de 65 

pacientes (ojo derecho) y 64 pacientes (ojo izquierdo) con síndrome de Down.  

La prevalencia total de errores refractivos en esta muestra es alta (83.1% en OD y 

82.8% en OS), lo cual se alinea con los reportes de que los pacientes con 

síndrome de Down presentan una alta incidencia de errores refractivos, 

alcanzando hasta el 97% en algunos estudios (34).
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La prevalencia de hipermetropía en esta muestra (44.6% en OD y 46.2% en OS) 

es consistente con los hallazgos de Paudel et al. (42), quienes encontraron una 

prevalencia del 55%. Kim et al. reportaron una prevalencia menor del 28% (29), 

posiblemente debido a diferencias en los criterios de definición.


La prevalencia de miopía en esta muestra (38.5% en OD y 35.4% en OS) es 

superior a la reportada por Paudel et al. (25%) y Kim et al. (25%) (42, 29). Esta 

discrepancia puede estar influenciada por la definición de miopía utilizada en 

cada estudio. 

De acuerdo con la tabla 8, la prevalencia de miopía leve-moderada se encuentra 

entre 18 y 23% y la prevalencia de miopía alta entre un 15.3% y un 17.1%, lo cual 

es más alto que la reportada en diferentes estudios, como Kim et al. que reportan 

una prevalencia de miopía alta de 7% o Berk et al. que reportan un 3.6% (29, 53). 


La prevalencia de astigmatismo es notablemente alta en esta muestra (70.8% en 

ambos ojos), lo cual supera significativamente los porcentajes reportados por 

Paudel et al. (44%) y Kim et al. (31%) (42,29). Sin embargo, se acerca a reportes de 

estudios realizados por da Cunha et al. y Wong et al. en los cuales se 

documentaron prevalencias de astigmatismo de 60% y 59%, respectivamente (34, 

43). Este hallazgo subraya la importancia del astigmatismo en pacientes con 

síndrome de Down.


Los resultados de la tabla 6 indican una alta prevalencia de errores refractivos en 

los pacientes con síndrome de Down, con hipermetropía y astigmatismo siendo 

los más comunes. Estos hallazgos son consistentes con la literatura existente, 

aunque las tasas específicas pueden variar debido a diferencias en la metodología 
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y los criterios diagnósticos. La alta prevalencia de astigmatismo es 

particularmente relevante y sugiere la necesidad de un monitoreo continuo y 

manejo adecuado de los errores refractivos en esta población para mejorar su 

calidad de vida visual. 

 

8.4 Cristalino 

La prevalencia total de cataratas en esta muestra es del 6.25%, lo cual está 

dentro del rango reportado en la literatura (1.4% - 50%) (32, 52). La mayoría de los 

estudios citados mencionan una prevalencia entre el 3% y el 20% (26, 29, 34, 35, 37, 41, 

43, 53). Aunque no se puede especificar si las cataratas en esta muestra son 

congénitas o adquiridas, la prevalencia encontrada (6.25%) sugiere que las 

cataratas son una afección significativa en esta población, lo cual va acorde con 

la literatura que indica una mayor prevalencia en niños con síndrome de Down en 

comparación con la población general.


La presencia de pseudofaquia en el 5% de los pacientes resalta la importancia de 

la evaluación frecuente de esta población para el diagnóstico y tratamiento 

temprano de este tipo de desórdenes oftalmológicos, con el fin de prevenir 

complicaciones como la ambliopía y la baja visión. 

 

8.5 Otros hallazgos 

Los hallazgos de la tabla 9 (desprendimiento de retina, coloboma del nervio y 

foseta ópticos) son raros, tanto en la población con síndrome de Down como en 
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la población general. La prevalencia de 1.25% para cada condición refleja su baja 

incidencia.


No hay evidencia en la literatura que sugiera que estos hallazgos son más 

frecuentes en pacientes con síndrome de Down en comparación con la población 

general. La prevalencia observada en esta tabla es consistente con la baja 

incidencia reportada en estudios que involucran a la población sin síndrome de 

Down. 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9. Anexos: Tablas y Figuras 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