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RESUMEN 

Introducción 

Las cardiopatías congénitas tienen una incidencia de 4-50/ 1000 naci-
dos vivos a nivel mundial, este problema suele presentarse de mane-
ra aislada o asociado a algún síndrome genético (1). La determinación 
de la prevalencia de las cardiopatías asociadas a síndromes genéticos 
en nuestro medio permitirá en un futuro evaluar los distintos factores 
asociados a la aparición de estas cardiopatías así como su frecuencia. 

Materiales y Métodos 

La muestra estuvo conformada por 247 pacientes, con edades com-
prendidas entre 1 día hasta 17 años. De la historia clínica de los pa-
cientes se extrajeron los siguientes datos: edad, peso, talla, perímetro 
cefálico, presencia o no de síndrome genético; y los siguientes datos 
de la madre: edad, antecedentes gíneco-obstétricos y de cardiopatía 
congénita.

Resultados

De los 247 pacientes participantes 134 fueron mujeres y 113 hom-
bres, la media de edad fue de 4.7 años. El 16.19% (n=40) de pacientes 
presentaron algún síndrome genético. La edad media materna fue de 
30.15 años. La media de número de gestas fue de 2.5 y de abortos 
fue de 0.22. La cardiopatía congénita más común fue la comunicación 
interauricular con 28.5% (n=82) de los casos seguido de la comunica-
ción interventricular con el 25%(n=72) de los casos. Un total de 23.8% 
(n=52) de pacientes presentaban cardiopatías combinadas. Se encon-
tró una relación estadísticamente significativa entre la edad materna 
mayor a 35 años y la presencia de cardiopatías sindrómicas (p < 0.01). 
No se encontró relación entre paridad, número de abortos y presencia 
de cardiopatías combinadas. 
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Conclusión

En nuestro estudio la frecuencia de cardiopatias congenitas asociadas a sindromes 
genéticos fue del 16.19%.  Se encontró una relación estadísticamente significativa en-
tre la edad materna mayor a 35 años y la presencia de cardiopatías sindrómicas (p 
<0.001). Debido a que la muestra de nuestro estudio fue limitada no puede represen-
tar la realidad de nuestro medio; por lo que se necesitará realizar un mayor número de 
trabajos de investigación sobre este tema en diversos hospitales y clinicas de nuestra 
localidad con un periodo más prolongado de seguimiento.

Palabras clave: cardiopatía congénita, cardiopatía sindrómica,  cromosopatías

ABSTRACT

Introduction

Congenital heart diseases have an incidence of 4-50 / 1000 among live births world-
wide. This problem usually occurs in isolation or associated with a genetic syndrome 
(1). The determination of heart disease prevalence associated with genetic syndromes 
in our environment, will allow future assessment of the various factors associated 
with the occurrence of these heart diseases as well as with their frequency.

Materials and methods

The sample consisted of 247 patients, aged from 1 day to 17 years old. The following 
data were extracted from patient’s medical history: age, weight, height, head circum-
ference, presence or absence of genetic syndrome. Also, the patient`s mother data: 
age, gynecological-obstetric and congenital heart disease history were also obtained 
from the same source.

Results 

Of the 247 participants, 134 were women and 113 men. The mean patient`s age was 
4.7; 16.19% (n=40) of patients had some type of genetic syndrome. The mean mater-
nal age was 30.15. Pregnancies mean number was 2.5, and abortions 0.22. The most 
common congenital heart disease was atrial septal defect with 28.5% (n=82) of cases, 
followed by interventricular communication with 25% (n=72) of cases. A total of 23.8% 
(n=52) of patients had combined heart disease. A statistically significant relationship 
between maternal age higher than 35 years old and the presence of syndromic dis-
ease (p <0.001) was found. No relationship between parity, number of abortions and 
combined presence of heart disease was found. 

Conclusion 

Because this study sample was limited, it cannot represent the reality of our environ-
ment; therefore, it will be necessary to perform more research work this issue within 
a longer follow-up period.   
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Introducción

Las cardiopatías congénitas tienen una incidencia de 4-50/ 1000 nacidos vivos a nivel 
mundial, este problema suele presentarse de manera aislada o asociado a un síndro-
me genético (1).  Estas malformaciones pueden ser causadas por anomalías cromosó-
micas, defectos monogénicos o teratogénicos. Aproximadamente 5 a 10% de las car-
diopatías congénitas son una manifestación de más de una alteración cromosómica, 
del 3 al 5% son parte de un síndrome de malformación y de un 1 a 2% se deben al daño 
producido por un agente teratógeno. El 80-85% restante se asume que es multifacto-
rial, causada por la interacción de genes y factores ambientales (2); esta condición es 
una de las principales causas de muerte perinatal por malformaciones congénitas (3). 

En aproximadamente el 25% de pacientes que presentan una malformación cardiaca 
será necesaria una intervención inmediata en el primer año de vida (4). Si la malfor-
mación no es tratada los pacientes pueden presentar cuadros de shock cardiogénico, 
cianosis y edema pulmonar; se ha visto que si no son detectados a tiempo estos casos 
la media de supervivencia de los neonatos es de 13.5 días (5).

Debido a la alta mortalidad que suponen este tipo de malformaciones congénitas la 
mayoría de ellas son tratadas de manera inmediata para mejorar la calidad de vida de 
los pacientes; sin embargo, la falta de conocimiento sobre la prevalencia de cardio-
patías congénitas asociadas a síndromes genéticos puede resultar en el tratamiento 
aislado de esta malformación pasando por alto los posibles síndromes genéticos aso-
ciados que pueden padecer los pacientes.

La determinación de la prevalencia de las cardiopatías asociadas a síndromes genéti-
cos en nuestro medio permitirá en un futuro evaluar los distintos factores asociados a 
la aparición de estas cardiopatías así como también su distribución y frecuencia. 

Materiales y Métodos

La muestra de nuestro estudio estuvo conformada por 247 pacientes, con edades 
comprendidas entre 1 día hasta 17 años que acudieron al Servicio de Cardiología del 
Hospital José Carrasco Arteaga de la ciudad de Cuenca, Ecuador; los cuales presenta-
ban alguna cardiopatía congénita diagnosticada mediante ecocardiograma en el pe-
ríodo comprendido entre 1 de noviembre de 2014 y el 1 de noviembre de 2015.

Los datos de los pacientes se obtuvieron a partir de los registros procedentes de la 
historia clínica utilizada en el Hospital José Carrasco Arteaga con el debido permiso de 
la institución. De la historia clínica se extrajeron datos del paciente como edad, peso, 
talla, perímetro cefálico, tipo de cardiopatía congénita, presencia o no de síndrome 
genético; y los siguientes datos de la madre, edad, antecedentes gíneco-obstétricos y 
antecedentes de cardiopatía congénita. Con los datos extraídos se calcularon la edad 
de los pacientes en días y el índice de masa corporal (IMC). Según los estándares de la 
Organización Mundial de la Salud (OMS) se clasificó según el percentil correspondiente 
para peso, talla, IMC y perímetro cefálico. Para los niños con síndrome de Down se 
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utilizaron las tablas correspondientes según dicha organización.

Los datos se analizaron utilizando los programas de Excel y SPSS; se obtuvo la media de la 
edad de los pacientes y materna;  la cardiopatía congénita y síndrome genético más preva-
lente así como la frecuencia de cardiopatía congénita según sexo y edad de los pacientes. Se 
calculó el chi cuadrado entre la relación de presencia de síndromes genéticos con sexo, edad 
materna, paridad, número de abortos y presencia de cardiopatías combinadas. 

Resultados 

De los 247 pacientes estudiados 134 fueron mujeres (54.25%) y 113 varones (45.7%), la edad 
media fue de 4.7 años, siendo el menor de 3 días y el mayor de 17 años. Cuarenta pacientes 
(16.19%) presentaron algún síndrome genético. La edad media materna fue de 30.15 años. La 
media de número de gestas fue de 2.5 y de abortos fue de 0.22.  Ninguna de las madres de 
los pacientes presentaba antecedentes de cardiopatías congénitas. Las demás características 
demográficas se presentan en la Tabla 1.

Tabla 1. Características Demográficas de 247 pacientes con cardiopatía congénita

Características Demográficas N° (%) 

Número de pacientes 247

Sexo

        Masculino 113 (45.7)

        Femenino 134 (54.25)

Cardiopatía 

        Sindrómica 40 (16.19)

        No sindrómica 207 (83.1)

Edad en años, media (DS) 4.7(±4.7)

Peso

       <P3                     	 39(13.5)

       P3-15 57 (19.8)

       P15-85 143 (49.7)

       P85-97 7 (2.4)

       >P97 1 (0.3)

Talla
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       <P3 43 (14.9)

       P3-15 69(24)

       P15-85 133 (46.2)

       P85-97 1 (0.3)

       >P97 1 (0.3)

IMC

       <P3 31(10.8)

       P3-15 33(11.5)

       P15-85 170(59)

       P85-97 12(4.2)

       >P97 1(0.3)

Perímetro cefálico*

       <P3 17 (16.8)

       P3-15 17 (16.8)

       P15-85 66 (65.3)

       P85-97 1 (0.9)

       >P97 0 (0)

Edad materna, media (DS) 30.15(±6.4)

Gestas, media (DS) 2.5(±1.5)

Abortos, media (DS) 0.22(±0.53)

Cardiopatía materna 0 (0)

Tabla 1: Características demográficas. * Medido en pacientes menores a 2 años. P: percentil
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La cardiopatía congénita más común fue la comunicación interauricular con 82 casos, 
(28.5%) seguido de la persistencia de conducto arterioso con 74 casos (26%). (Figura 1). 

Un total de 52 pacientes (23.8%)  presentaban cardiopatías combinadas siendo la 
más común la combinación de comunicación interauricular con persistencia de 
conducto arterioso. (Figura 2).   De los pacientes que presentaron cardiopatías 
combinadas, doce pacientes (23%) eran portadores de algún síndrome genético. Diez 
pacientes (19%) poseía más de tres cardiopatías congénitas, de estos uno era porta-
dor de síndrome de Down.

 

Figura 1. Frecuencia de cardiopatías congénitas. CIV: Comunicación interventricular. CIA: comunicación in-
terauricular. PCA: Persistencia de conducto arterioso. EP: Estenosis válvula pulmonar. COAO: Coartación de 
la Aorta. Otras: Tetralogía de Fallot,  aorta bicúspide, transposición de grandes vasos, anomalía de Ebstein,  
prolapso de la válvula mitral, atresia de válvula pulmonar, estenosis mitral, ensanchamiento de aorta, retor-
no venoso anómalo.  

Figura 2. Cardiopatías combinadas. PCA: Persistencia de conducto arterioso. CIA: Comunicación interauricu-
lar. CIV: Comunicación interventricular. MÚLTIPLES: Más de 3 cardiopatías. EP: Estenosis pulmonar.
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El síndrome genético con mayor prevalencia fue el síndrome de Down con un total de 35 ca-
sos (87%) (Figura 3) En nuestra población se identificaron dos pacientes con síndromes aso-
ciados, un caso de síndrome de Prune Belly y el segundo con asociación  de VACTERL; estos 
pacientes presentaron una comunicación interauricular y persistencia del conducto arterioso 
respectivamente. Se identificaron también 4 casos de pacientes con síndromes dismórficos 
que no poseían alteraciones genéticas identificables.

De los 40 casos de pacientes con síndromes  genéticos 22 paciente (55%) fueron del sexo 
femenino. La edad media en este grupo fue de  3.5 años; la edad media de las madres fue de 
34.9 años, veinte y cinco pacientes (62.5%)  eran hijos de madres por encima de los 35 años. 
La media de número de gestas fue de 3.05 y de abortos de 0.25. (Tabla 2)

Tabla 2. Características Demográficas de 40 pacientes con síndromes genéticos

Características Demográficas N° (%)

Número de pacientes 40

Sexo

        Masculino 22 (55)

        Femenino 18 (45)

Edad en años, media (DS) 3.5 (±4.4)

Peso

Figura 3. Porcentaje de síndromes genéticos. Sd: síndrome.
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       <P3                     	 6 (11.8)

       P3-15 13 (25.5)

       P15-85 19 (37.3)

       P85-97 2 (3.9)

       >P97 0 (0)

Talla

       <P3                     	 6 (11.8)

       P3-15 7 (13.7)

       P15-85 26 (51)

       P85-97 1 (2)

       >P97 0 (0)

IMC

       <P3                     	 3 (5.9)

       P3-15 5 (9.8)

       P15-85 31 (60.8)

       P85-97 1 (2)

       >P97 0 (0)

Perímetro cefálico*

       <P3                     	 3 (15.7)

       P3-15 1 (5.2)

       P15-85 15 (78.9)

       P85-97 0 (0)

       >P97 0 (0)

Edad materna, media (DS) 34.9 (±5.8)

Gestas, media (DS) 3.05 (±1.4)

Abortos, media (DS) 0.25 (±0.4)

Cardiopatía materna 0 (0)

Tabla 2: Características demográficas: Pacientes con síndromes genéticos. * Medido en pacientes menores a 2 años. 
P: percentil
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Las cardiopatías más frecuentes en este grupo de pacientes fueron la comunicación interventri-
cular y la comunicación interauricular con 16 casos (31.4%). Las cardiopatías encontradas según 
síndrome genético se detallan en la Tabla 3.  

Tabla 3 Cardiopatías asociadas a síndromes genéticos.

Síndrome genético Cardiopatía congénita

Síndrome de Down CIV, CIA, PCA, MÚLTIPLES*

Síndrome de Edwards CIV, CIA+CIV

Síndrome de Marfán Prolapso mitral, ensanchamiento de la aorta

La cardiopatía sindrómica combinada más común fue la comunicación interventricular con persis-
tencia del conducto arterioso. (Figura 4). En los niños con Síndrome de Down  la cardiopatía con-
génita asociada que se presentó con mayor frecuencia fue la persistencia del conducto arterioso 
encontrándose en 7 de 10 casos. 

La edad materna mayor a 35 años y la presencia de cardiopatías sindrómicas, tiene una relación es-
tadísticamente significativa (p < 0.001). No se encontró relación entre paridad y número de abortos.  
No se reportó relación entre la presencia de cardiopatías combinadas y síndromes genéticos. No se 

Tabla 3 Cardiopatías asociadas a síndromes genéticos. PCA: Persistencia de conducto arterioso. CIA: Comunicación interau-
ricular. CIV: Comunicación interventricular. MÚLTIPLES: Más de 3 cardiopatías. *En este caso se encontraron: CIA, CIV, PCA 

Figura 4. Cardiopatías combinadas. PCA: Persistencia de conducto arterioso. CIA: Comunicación interauricular. CIV: Comuni-
cación interventricular. MÚLTIPLES: Más de 3 cardiopatías. EP: Estenosis pulmonar
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obtuvieron datos de madres portadoras de cardiopatías congénitas (Tabla 4).

Tabla 4. Factores asociados con cardiopatías congénitas  

Característica Sindrómicos No sindrómicos Total Chi cua-
drado

p

Sexo

       Masculino

       Femenino 

18

22

96

111

114

133

0.026 0.873

Edad materna

       ≤34 años

       ≥35 años

16

24

145

62

161

86

13.337 <0.001

Paridad

      1

      2 a 4

       Más de 4

3

33

4

44

140

23

47

173

27

4.42 0.109

Abortos

       0

       1

       2

       3

      4

30

10

0

0

0

170

31

4

1

1

200

41

4

1

1

3.399 0.493

Cardiopatías

         Simple   

         Combinada

29

11

176

31

205

42

3.72 0.054

Discusión

Nuestro estudio describe la frecuencia de cardiopatías congénitas sindrómicas y no sindrómicas 
en pacientes pediátricos en el Hospital José Carrasco Arteaga de la ciudad de Cuenca-Ecuador en 
el periodo noviembre 2014-noviembre 2015, el cual es de 16.19% (n= 40).  Se identificó que la co-
municación interauricular es la cardiopatía congénita más frecuente con 28.5% (n=82), el síndrome 
genético más comúnmente afectado es el Síndrome de Down con 87% (n=35). Factores maternos 
como la edad y presencia de cardiopatías sindrómicas tienen una relación estadisticamente signi-
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ficativa (p <0.001); la  paridad y antecedente de abortos no están asociados a la apa-
rición de cardiopatías congénitas sindrómicas como no sindrómicas. No se obtuvieron 
datos de madres portadoras de cardiopatías congénitas.

En nuestro estudio la frecuencia de cardiopatías congénitas obtenida está en con-
cordancia con la encontrada en otros estudios, siendo la comunicación interauricular 
28.5% (n= 82) y persistencia de conducto arterioso con 26% (n= 74),  las más frecuen-
tes (1,6).  El sexo mayormente afectado fue el sexo femenino lo cual no concuerda con 
los hallazgos de otros estudios (1, 6,7).

La edad materna mayor de 35 años es un indicativo para padecer malformaciones 
cardíacas a nivel mundial (8),  en nuestro estudio si se reportó dicho factor de riesgo 
con una relación estadísticamente significativa (p <0.001) a pesar de que la edad me-
dia materna fue de 30.15 años en general y de 34.9 años de los pacientes portadores 
de síndromes genéticos. La paridad temprana  satisfecha  influye en que la edad ma-
terna media del Ecuador sea menor (8). La gesta múltiple de la madre se relaciona con  
cardiopatías congénitas en sus hijos (9), pero en nuestro estudio no se halló tal rela-
ción. Estos datos nos hacen pensar que las pacientes que cuentan con seguro social 
tienen una menor paridad que las pacientes que no cuentan con este servicio.

En los resultados del estudio no se obtuvieron datos de madres portadoras de cardio-
patías congénitas; este dato difiere de los datos encontrados en otras investigaciones 
en donde se encuentra dicha asociación (7,9); esto se podría explicar por el conoci-
miento previo del riesgo materno e infantil que supone para una mujer portadora de 
cardiopatía congénita de quedarse embarazada. 

El Síndrome de Down fue la cromosomopatía con mayor frecuencia de cardiopatías 
congénitas lo cual concuerda con resultados encontrados previamente (2); este ha-
llazgo se puede explicar por el hecho que este síndrome genético es el más común y 
que mayor supervivencia tiene a nivel global. Las cardiopatías que se presentaron con 
mayor frecuencia en este grupo fueron la comunicación interauricular y la comunica-
ción interventricular lo que coincide con hallazgos en estudios similares (10). De las 
cardiopatías combinadas la que se presentó con mayor frecuencia fue la persistencia 
del conducto arterioso hallazgo encontrado también en estudios de niños portadores 
de este síndrome (11).

En los pacientes con síndrome de Marfán se encontró un caso con prolapso de la vál-
vula mitral y otro con ensanchamiento de la aorta. Estos defectos son comunes en 
pacientes que tienen esta condición debido a su alteración en el gen Fiblillin-1 (FBN1) 
(12). 

En un caso reportado de una niña con trisomía 10q se encontró que la paciente tenía 
estenosis pulmonar, miocardiopatía hipertrófica y comunicación interventricular. En el 
caso de nuestra paciente coincide la estenosis pulmonar y presentó además comuni-
cación interauricular (13). 
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El síndrome de Prune Belly se caracteriza por la triada de deficiencia de músculos de 
la pared abdominal, anomalías del tracto urinario y criptorquidia bilateral en niños. 
Las malformaciones cardiacas se presentan en un 4% de los casos aproximadamente. 
El caso de nuestro paciente presentó una comunicación interauricular asociada a sus 
malformaciones urinarias y criptorquidia (14). En  la asociación de  VACTERL se han 
visto que las cardiopatías más frecuentemente asociadas son la comunicación inter-
ventricular, interauricular y persistencia de conducto arterioso. También se han repor-
tado casos con transposición de grandes vasos. El caso de nuestro paciente coincide 
con estos hallazgos ya que presentó una persistencia del conducto arterioso (15,16).

Debido a que la muestra de nuestro estudio fue limitada no puede representar la rea-
lidad de nuestro medio; por lo que se necesitará realizar un mayor número de trabajos 
de investigación sobre este tema en diversos hospitales y clinicas de nuestra localidad. 

Conclusiones

En nuestro estudio la frecuencia de cardiopatias congenitas asociadas a sindro-
mes genéticos fue del 16.19%.  

La frecuencia de cardiopatías congénitas obtenida está en concordancia con la en-
contrada en otros estudios, siendo la comunicación interauricular y persistencia 
de conducto arterioso las más frecuentes..  

El síndrome genético con mayor prevalencia fue el síndrome de Down, encontrán-
dose en ellos que las cardiopatías congénitas más comunes fueron la comunica-
ción interventricular  y la comunicación interauricular. 

Se encontró una relación estadísticamente significativa entre la edad materna 
mayor a 35 años y la presencia de cardiopatías sindrómicas (p <0.001). No se 
encontró relación entre paridad, número de abortos y presencia de cardiopatías 
combinadas. 

Debido a que la muestra de nuestro estudio fue limitada no puede representar 
la realidad de nuestro medio; por lo que se necesitará realizar un mayor número 
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de trabajos de investigación sobre este tema en diversos hospitales y clinicas de 
nuestra localidad con un periodo más prolongado de seguimiento.
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