
Epidemiología

En las personas con un síndrome de Down existen
factores anatómicos y funcionales que favorecen la apa-
rición de un síndrome de apnea obstructiva del sueño
(SAOS). A pesar de ello, hasta la actualidad sólo se ha
publicado un reducido número de estudios que descri-
ban pacientes con ambas enfermedades.

Southall et al1 estudiaron a un grupo de 12 niños con
síndrome de Down, de 4 semanas a 6 años de edad, uti-
lizando un equipo de 4 canales que registraba la satura-
ción de oxígeno, la morfología de la onda del pulso, el
valor de CO2 en el aire espirado y los movimientos res-
piratorios abdominales. Los mecanismos de obstrucción
de la vía aérea sugeridos por estos estudios fueron in-
vestigados, adicionalmente, con pruebas radiológicas y
confirmados por endoscopia de fibra óptica. Con todo
ello se demostró la existencia de una obstrucción de la
vía superior durante el sueño en 6 pacientes (50%).

Stebbens et al2 evaluaron la prevalencia del SAOS en
una cohorte de 32 niños con síndrome de Down, con
edades comprendidas entre 0,1 y 4,9 años. Todos los ni-
ños sufrieron una valoración clínica, que incluía la rea-
lización de un cuestionario por sus padres, un examen
físico y un registro domiciliario nocturno de los movi-
mientos de la pared torácica, de la saturación arterial de
oxígeno y de la concentración de CO2 en el aire espira-
do. En atención a estos estudios, dichos autores encon-
traron inicialmente 7 pacientes con un SAOS (23%). Ade-
más, los niños menores de 20 meses en el momento de
la inclusión se siguieron, con valoración clínica y regis-
tros repetidos, hasta que alcanzaron los 2 años de edad.
De ellos, 3 desarrollaron un SAOS, lo que unido a los 7
anteriores hizo que la prevalencia subiera a un 31%.

Marcus et al3 estudiaron a 53 pacientes con un sín-
drome de Down, entre 2 semanas y 51 años de edad, y
encontraron una prevalencia de SAOS del 45% al 63%,
según se realizara el diagnóstico con una polisomno-
grafía de siesta diurna o con un estudio nocturno, res-
pectivamente. Se consideró que la polisomnografía era
anormal cuando mostraba una o más de las siguientes

alteraciones: cualquier episodio de apnea obstructiva de
duración igual o superior al duplo del ciclo respiratorio
del paciente; presencia de una apnea central de más de
15 s de duración, asociada con una desaturación o un
episodio de bradicardia; existencia de apneas mixtas;
evidencia de hipoventilación (presión de CO2 al final
del volumen corriente mayor de 45 mmHg), o presencia
de hipoxemia (saturación transcutánea de oxígeno me-
nor del 90%).

En un estudio reciente realizado por nuestro grupo4

se evaluó a 108 niños no seleccionados con un síndrome
de Down, con edades comprendidas entre 1 y 18 años,
independientemente de que presentaran o no síntomas
sugestivos de SAOS. A todos se les realizó un estudio
de poligrafía cardiorrespiratoria nocturna utilizando un
equipo comercialmente disponible (Apnoescren II+,
Jäeger). La prevalencia de SAOS obtenida fue variable
según el criterio poligráfico empleado para hacer el
diagnóstico (tabla I).

Fisiopatología

Las personas con un síndrome de Down, de forma si-
milar a aquellas que tienen otras anomalías craneofacia-
les, están predispuestas al desarrollo de un SAOS. La
patogenia es multifactorial y está determinada por un
conjunto de alteraciones anatómicas y funcionales (ta-
bla II)5-7.

En relación con las anomalías anatómicas, una de las
causas determinantes de la obstrucción en estos pacien-
tes es el tamaño anormalmente pequeño de la vía aérea.
A ello contribuyen algunos factores como: a) disminu-
ción del diámetro anteroposterior de la cara, con au-
mento del crecimiento vertical en la región parietal; b)
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TABLA I
Diferencias en la prevalencia del SAOS en niños 

con un síndrome de Down según el criterio 
diagnóstico empleado

Criterio diagnóstico Prevalencia (%) IC del 95 (%)

IA ≥ 1 80,6 71,5-87,3
ID ≥ 3 78,7 69,5-85,7
IAH ≥ 3 54,6 44,7-64,1
IAH ≥ 5 41,7 32,3-51,5

IA: índice de apnea; ID: índice de desaturación; IAH: índice de apnea-hipopnea.



existencia de un velo del paladar estrecho y corto; c) re-
ducción del diámetro anteroposterior de la nasofaringe,
con un aumento de la compresión lateral (lo que hace
que el ángulo superior de la nasofaringe sea más agu-
do); d) disminución del tamaño de las coanas, y e) es-
trechez subglótica o traqueal. Estas anomalías craneofa-
ciales hacen que unas adenoides o amígdalas de tamaño
normal, que en otro caso no tendrían consecuencias,
puedan provocar una obstrucción grave de la vía aérea
superior. Por otro lado, estos pacientes tienen un au-
mento del número de infecciones del tracto respiratorio
alto, rinorrea purulenta, retroposición de la lengua y
macroglosia relativa, factores que también pueden con-
tribuir a la obstrucción de la vía aérea. Otro factor que
predispone al desarrollo del SAOS en los niños con sín-
drome de Down es su gran tendencia a padecer obesi-
dad con la edad7.

Algunos factores funcionales contribuyen también a
la obstrucción de la vía aérea superior. La hipotonía ge-
neralizada que padecen las personas con un síndrome
de Down también afecta a la musculatura faríngea.
Loughlin et al8 estudiaron a 5 pacientes con un síndro-
me de Down entre 16 meses y 5 años de edad y eviden-
ciaron en todos los casos, mediante cinefluoroscopia del
cuello, un colapso de la hipofaringe durante la inspira-
ción. Posteriormente, Levine y Simpser9 sugirieron que
la aposición intermitente de la base de la lengua al pala-
dar blando podría ser secundaria a la hipotonía del mús-
culo geniogloso.

En ciertos casos, la apnea del sueño está mediada por
mecanismos centrales. Clark et al10 describieron 3 casos
de apnea del sueño en pacientes con un síndrome de
Down en los que había, además de factores mecánicos,
anomalías del sistema nervioso central implicadas en su
patogénesis. Más recientemente, Ferri et al11 han de-
mostrado la existencia de un empeoramiento del control
central de la respiración durante el sueño en las perso-
nas con un síndrome de Down.

Por otra parte, los pacientes con este síndrome pue-
den presentar anomalías vertebrales, tales como inesta-

bilidad de la columna cervical a nivel atlantoaxoideo12.
En este sentido, se ha descrito la aparición de apneas
centrales secundarias a una compresión medular por su-
bluxación atlantoaxoidea en estos sujetos7.

Manifestaciones clínicas

Los pacientes con un síndrome de Down y con un
SAOS pueden presentar diversos síntomas y signos noc-
turnos, incluyendo ronquidos, pausas de apnea, respira-
ción ruidosa y datos de aumento del trabajo respirato-
rio. Pueden tener también agitación durante el sueño y
sudación nocturna excesiva. Además, pueden adoptar
posturas inusuales para dormir, como la hiperextensión
cervical, en un intento de mantener la vía aérea abierta.
Los despertares frecuentes y la fragmentación del sueño
se han relacionado con la aparición de enuresis. Tam-
bién puede existir tos nocturna, como consecuencia de
la aspiración intermitente de las secreciones orofarín-
geas durante los episodios obstructivos5,13.

Entre los síntomas diurnos se incluyen la respiración
bucal crónica, la rinorrea, las cefaleas matutinas y la dis-
minución del nivel de actividad, que puede acompañarse
de somnolencia. Con frecuencia presentan también alte-
raciones de la conducta, disminución del rendimiento
escolar y retraso del desarrollo ponderoestatural5,6.

Debido a que muchas de las complicaciones del SAOS
también se asocian al síndrome de Down, la apnea del
sueño puede permanecer sin diagnosticarse durante perío-
dos prolongados de tiempo. El retraso en el diagnóstico y
en el tratamiento de este proceso puede producir compli-
caciones cardiopulmonares, causando hipertensión pul-
monar progresiva, insuficiencia cardíaca derecha, arrit-
mias, encefalopatía hipóxica e incluso muerte1,3,5,6,8,10.

Diagnóstico

La evaluación inicial requiere la realización de una
historia clínica y un examen físico exhaustivos. 
Una historia clínica sugerente puede verse apoyada 
si los padres u otros familiares registran en una cinta
de vídeo la respiración nocturna alterada del paciente.
En cuanto a la exploración física, hay que analizar el
estado de las vías respiratorias, valorando el paso del
aire por las fosas nasales, el tamaño de las amígdalas y
de las adenoides, y el tamaño y la posición de la len-
gua en relación con la hipofaringe. La auscultación de
un estridor inspiratorio y/o sibilancias espiratorias
puede sugerir la existencia de una obstrucción de las
vías respiratorias superiores, como ocurre en los casos
de estenosis subglótica, estenosis traqueal o malacia
traqueal. También debe prestarse atención a la explo-
ración cardiológica del paciente, que puede ser normal
si se realiza en las fases iniciales de la enfermedad. El
reforzamiento del segundo tono cardíaco sugiere la
presencia de una hipertensión pulmonar y un posible
cor pulmonale. El hallazgo de soplos sistólicos y/o un
galope orientan sobre la existencia de trastornos en la
estructura y/o función cardíaca subyacente. Por últi-
mo, si existe una insuficiencia cardíaca derecha puede
apreciarse hepatomegalia5.
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TABLA II
Factores contribuyentes al desarrollo de una obstrucción 
de la vía aérea en los pacientes con un síndrome de Down

Hipoplasia de estructuras esqueléticas-cartilaginosas
Hipoplasia maxilar
Hipoplasia mandibular
Paladar estrecho
Vía aérea nasal estrecha
Vía aérea faríngea estrecha
Atresia coanal
Ángulo agudo de la base del cráneo
Hipoplasia laríngea
Anomalías de la vía aérea inferior

Hiperplasia e hipotonía de tejidos blandos
Macroglosia relativa
Glosoptisis
Hipotonía generalizada
Hiperplasia adenoamigdalar
Aumento de secreciones respiratorias
Incremento de la susceptibilidad a las infecciones
Obesidad



Con relación a las exploraciones complementarias, la
presencia de una policitemia o de una alcalosis metabó-
lica compensada pueden ayudar al diagnóstico de esta
enfermedad, aunque estos hallazgos suelen estar ausen-
tes en los pacientes pediátricos. La radiografía de tórax
puede evidenciar una cardiomegalia si existe una car-
diopatía congénita subyacente o un cor pulmonale. La
detección de una hipertrofia ventricular derecha en el
electrocardiograma o de una disfunción en el ecocardio-
grama suele verse en los casos de SAOS más graves. La
radiografía lateral del cuello puede ayudar a correla-
cionar los hallazgos faríngeos con la importancia de la
obstrucción. Los estudios cefalométricos pueden revelar
información adicional, al igual que otras técnicas radio-
lógicas, como la tomografía computarizada y la reso-
nancia magnética nuclear5,14,15. La cinefluoroscopia y la
nasofaringoscopia pueden ayudar a visualizar el área y
el grado de obstrucción. Así, Southall et al1 comproba-
ron la naturaleza dinámica de la obstrucción de la vía
aérea en lactantes y niños con un síndrome de Down
mediante fibroscopia flexible.

Como en el caso de otros pacientes con sospecha de
SAOS, la polisomnografía constituye el método de refe-
rencia para confirmar el diagnóstico y determinar su grave-
dad5. Se ha demostrado que los pacientes con un síndrome
de Down presentan un patrón de sueño fragmentado, con
frecuentes despertares y movimientos periódicos de las
piernas, incluso en ausencia de un SAOS16.

La polisomnografía convencional puede ser difícil de
realizar en los pacientes con un síndrome de Down17. Por
este motivo, se han efectuado estudios domiciliarios utili-
zando monitores más pequeños, menos complejos y con
menos canales, llegándose a registrar los episodios obs-
tructivos y las desaturaciones de oxígeno acompañantes,
sin alterar la rutina de sueño normal del paciente1.

Tratamiento

El tratamiento del SAOS en los pacientes con un sín-
drome de Down debe individualizarse. La mayoría de
los pacientes son candidatos a un tratamiento quirúrgico
en algún momento durante el curso de su enfermedad.
La adenoamigdalectomía puede mejorar los síntomas de
obstrucción en una proporción significativa de ca-
sos17,18. Sin embargo, las personas con un síndrome de
Down no se benefician tanto de este procedimiento
como los pacientes sin este síndrome, debido a las com-
plicaciones que ocasionan el tamaño de la vía aérea y la
hipotonía muscular. De este modo, los sujetos con un
síndrome de Down pueden requerir aproximaciones
quirúrgicas más extensas para mejorar la obstrucción,
incluyendo la uvulopalatofaringoplastia (UPPP), la re-
ducción lingual y la traqueostomía. Strome et al19 publi-
caron una serie de pacientes que fueron tratados con
éxito con UPPP modificada más amigdalectomía con-
comitante, con o sin adenoidectomía añadida. En dicho
artículo advirtieron sobre el escaso papel que tiene la
hipertrofia adenoidea como fuente de obstrucción en es-
tos enfermos. Más recientemente, Donaldson y Red-
mond20 describieron la resolución completa de la obs-
trucción en 5 de 6 pacientes con un síndrome de Down

a los que se les practicó una UPPP. La mitad de estos
sujetos sufrió también cirugía de reducción lingual, con
un notable aumento de la morbilidad postoperatoria y
sin que se apreciara un resultado definitivo en el mante-
nimiento de la apertura de la vía aérea. No obstante, la
técnica de reducción central de la lengua parece ser su-
perior a la técnica estándar, ya que permite una mayor
resección de la base de la lengua. Mixter et al21 docu-
mentaron su eficacia, mediante polisomnografía, en un
paciente de 12 años de edad con un síndrome de Down
que padecía un SAOS grave.

Otros autores recomiendan que el tratamiento quirúr-
gico de estos pacientes debe dirigirse a corregir todas
las alteraciones anatómicas asociadas a la obstrucción
de la vía aérea superior6,22. Lefaivre et al6 evaluaron 
7 pacientes tratados con una combinación de procedi-
mientos destinados a corregir anomalías de los tejidos
blandos y esqueléticas, incluyendo una reducción lin-
gual en 6 casos, un avance de la porción hioidea de la
lengua en cuatro, una UPPP en siete y un avance maxi-
lar o mediofacial en dos. Todos los pacientes mejoraron
clínicamente, observándose además una reducción signi-
ficativa del IAH en 6 casos en los que se realizó una po-
lisomnografía.

Por otra parte, la traqueostomía es el procedimiento
quirúrgico más eficaz, aunque raramente se emplea esta
técnica para aliviar la obstrucción de la vía aérea supe-
rior como procedimiento inicial. Si es necesaria su rea-
lización, es importante mantener tapado el orificio de
traqueostomía durante el día, con el fin de permitir al
paciente que realice sus actividades habituales5.

El curso postoperatorio de los pacientes con un sín-
drome de Down es, en general, más complicado que el
de los enfermos sin este síndrome. Por este motivo, se
recomienda realizar una adecuada monitorización car-
diopulmonar en la unidad de cuidados intensivos. Es
importante la atención cuidadosa de las secreciones res-
piratorias, por el riesgo de infecciones en esa zona. Si
se requiere una intubación endotraqueal debe vigilarse
la pérdida de presión alrededor de la vía respiratoria,
como consecuencia de la reducción del tamaño laríngeo5.

Otras posibilidades de tratamiento del SAOS en los
pacientes con un síndrome de Down son la terapia far-
macológica, la oxigenoterapia, el tratamiento con pre-
sión positiva continua de la vía aérea (CPAP) y los
dispositivos intraorales. La eficacia del tratamiento far-
macológico en el momento actual es limitada10. La oxi-
genoterapia debe administrarse con precaución, ya que
la mejoría de la oxigenación sin alivio de la obstrucción
puede reducir la respuesta estimuladora de la hipoxia,
con el consiguiente empeoramiento de la obnubilación
debida a la hipercapnia5. La CPAP es un tratamiento
efectivo para mantener la vía aérea permeable. Sin em-
bargo, el retraso mental que padecen los pacientes con
un síndrome de Down puede dificultarles su adaptación
a este tratamiento14. No obstante, en un estudio en el
que se evaluó la eficacia de técnicas comportamentales
(entrenamiento a los padres) para facilitar el uso de la
CPAP en los niños con un SAOS secundario a alteracio-
nes anatómicas de la vía aérea (incluyendo pacientes
con síndrome de Down), Rains23 comprobó que este tra-
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tamiento era viable en estos enfermos, una vez orienta-
dos y entrenados los padres o tutores. Este autor docu-
mentó una mejoría en la arquitectura de sueño y en el
patrón respiratorio de estos niños, consiguiendo mejorar
su comportamiento y su capacidad de concentración.
Por último, los dispositivos intraorales son difíciles de
aplicar en los pacientes con retraso mental. Sin embar-
go, en un estudio reciente24 se ha evaluado la eficacia de
un nuevo dispositivo de avance mandibular en 2 pacien-
tes con un síndrome de Down. En este trabajo se reco-
mienda su uso en los enfermos con retraso mental que
no sean candidatos a un tratamiento quirúrgico o que
presenten síntomas persistentes, a pesar de haber sido
sometidos a otros tratamientos. Estos dispositivos po-
drían ofrecer una mejoría sintomática temporal en los
enfermos que van a ser sometidos, posteriormente, a un
tratamiento quirúrgico.
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