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atresia, chromosome alteration, additional malformations, treatment,
evolution and death cause, were registered.
Results. Seventeen patients (4.61%) out of 368 with EA were included.
Chromosome 21 trisomy was detected in 12 children and 5 with 18 tri-
somy. One to 3 additional malformations were found in 16 patients.
Fifteen children were subjected to surgical procedures for EA, and 6
for associated malformations. Fourteen children died in a 140-day follow-
up period.
Conclusions. Coexistence between AE, trisomys and major malfor-
mations was characterized by multifactorial complications which deter-
mined adverse evolution in the short term.

KEY WORDS: Esophageal atresia; Trisomy 21; Trisomy 18; Morbidity;
Mortality.

INTRODUCCIÓN

Durante los últimos tres decenios, gracias a los avances en
anestesiología, terapia intensiva y cuidados neonatales, la mor-
talidad de los pacientes con atresia de esófago (AE) ha declina-
do paulatinamente; en un inicio las infecciones, las complica-
ciones posquirúrgicas y las derivadas de la prematuridad eran
las principales causas de mortalidad(1,2). En la actualidad, la pre-
maturidad extrema (<1.500 g) y las malformaciones mayores
asociadas son los principales factores que persisten como cau-
sa de muerte en países desarrollados. De estas últimas, los defec-
tos cardíacos complejos, las asociaciones sindrómicas y, recien-
temente, la coexistencia de alteraciones cromosómicas, se han
señalado como factor de mal pronóstico en estos niños(1-4).

Las alteraciones cromosómicas se presentan en uno de
cada 200 recién nacidos vivos en la población general(5). En
pacientes con AE, el porcentaje de trastornos genéticos es
mayor y fluctúa entre el 1,7 al 11% (3,4,6-9). Los más frecuen-
tes son la trisomía 18 y la 21 (síndrome de Down); de mane-
ra ocasional se han descrito otras genopatías como la anemia
de Fanconi(10), el síndrome de Turner(1) y el síndrome de X
frágil(8). En México se desconoce la incidencia de esta aso-
ciación.
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RESUMEN: Introducción. La asociación de alteraciones cromosómicas
y atresia de esófago parece tener una morbiletalidad diferente al resto
de la población con atresia de esófago (AE). Con el objetivo de cono-
cer las características de esta asociación en una población de niños
mexicanos se realizó este estudio.
Material y métodos. Ensayo observacional, descriptivo, retrospectivo,
transversal que incluyó pacientes con AE y alteraciones cromosómi-
cas, que ingresaron en un hospital de tercer nivel de atención, durante
un período de 31 años consecutivos. Se analizó la edad gestacional y
de ingreso, sexo, tipo de atresia, alteración cromosómica, malforma-
ciones adicionales, tratamiento, evolución y causa de muerte.
Resultados. Se incluyeron 17 pacientes de 368 con AE (4,61%); 12 con
trisomía 21 y 5 con trisomía 18; 16 de ellos presentaron de una a tres
malformaciones adicionales. Se realizaron 15 diversos procedimientos
quirúrgicos por la AE y 6 por malformaciones asociadas. Fallecieron
catorce niños en un período de 140 días.
Conclusiones. La coexistencia AE, trisomías y otras malformaciones
mayores estuvo caracterizada por complicaciones multifactoriales que
determinaron una evolución desfavorable a corto plazo.

PALABRAS CLAVE: Atresia de esófago; Trisomía 21; Trisomía 18; Mor-
bilidad; Mortalidad.

ESOPHAGEAL ATRESIA AND CHROMOSOMAL ABNORMALITIES IN A

MEXICAN CHILDREN POPULATION: DESCRIPTIVE ANALYSIS

ABSTRACT: Introduction. Chromosome alterations are associated with
esophageal atresia (EA) in up to 11% of the cases. The morbidity and
mortality index of this population is different from other EA patients.
The present study was aimed to determine the characteristics of this
association in a Mexican infant patient population.
Material and methods. Observational, descriptive, retrospective, trans-
versal assay including patients with AE and chromosome alterations
over a 31-year period. Gestational age, admittance age, sex, type of
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El objetivo de este estudio fue conocer la frecuencia, el
manejo médico-quirúrgico, las complicaciones secundarias
y la mortalidad de un grupo de recién nacidos con AE y alte-
raciones cromosómicas, que ingresaron en un hospital de ter-
cer nivel de atención de la ciudad de México, en un período
de 31 años consecutivos.

MATERIAL Y MÉTODO

Se realizó un estudio observacional, descriptivo, trans-
versal y retrospectivo que comprendió desde agosto de 1971
hasta diciembre de 2002. Se revisaron los archivos clínicos
de los pacientes ingresados al Instituto Nacional de Pediatría
(INP) con el diagnóstico de atresia de esófago en donde se
identificó alguna alteración cromosómica. Se analizaron las
siguientes variables: edad gestacional y de ingreso, sexo, tipo
de atresia, tipo de alteración cromosómica comprobada por
cariotipo, malformaciones congénitas adicionales, tratamiento
instituido, evolución y causa de muerte. Para la descripción
de las variables se hicieron representaciones tabulares.

RESULTADOS

Se identificaron anomalías cromosómicas en 17 de los
368 pacientes con diagnóstico de AE (4,65%) que ingresa-
ron en ese período, nueve correspondieron al sexo femeni-
no y ocho al masculino; la edad gestacional en promedio fue
de 37,8 ± 1,3 semanas, seis pacientes ingresaron en el primer
día de vida, seis durante el segundo, dos al tercero, uno al
cuarto, uno al quinto y el último, a los 36 días de edad.

La trisomía más común fue la 21 en 12 niños y los cin-
co restantes presentaron trisomía 18. La distribución de las
alteraciones cromosómicas, así como el tipo de atresia encon-
trada, se muestra en la tabla I. Todos los pacientes, excepto
uno, presentaban de una a tres malformaciones congénitas
adicionales, ubicadas principalmente en el aparato cardio-
vascular y/o el tubo digestivo (Tabla II).

El paciente de mayor edad al ingreso (36 días) fue ope-
rado fuera del INP; en él no fue posible efectuar plastia eso-
fágica por lo que se llevó a cabo cierre de la fístula traqueo-

esofágica (TE), esofagostomía cervical y gastrostomía, y más
tarde fue enviado a esta Institución con el propósito de prac-
ticar sustitución esofágica, la cual no se llevó a cabo dadas
las deficientes condiciones del niño.

Durante la estancia hospitalaria, 14 de los 17 niños (82%)
fueron sometidos a diversos procedimientos quirúrgicos
correctivos o paliativos de la AE, y adicionalmente 6 (35%)
fueron operados debido a malformaciones concomitantes exis-
tentes; en tres de los nueve pacientes en los que se intentó
anastomosis esofágica primaria, la corrección fracasó; una
segunda intervención (transposición de colon) se llevó a cabo
en uno de ellos, los dos restantes al igual que en aquellos en
donde no se intentó la corrección temprana de la AE, se pro-
cedió a cerrar la fístula TE, se efectuó esofagostomía cervi-
cal del cabo proximal y/o gastrostomía.

Fallecieron catorce niños (82%), y los límites de estancia
en el hospital oscilaron entre 3 a 140 días con un promedio
de 16,2. Tres pacientes fueron altas voluntarias a los 53, 108
y 140 días, en condiciones clínicas muy precarias que com-
prometían la vida a corto plazo. La principal causa de muer-
te señalada en el estudio postmortem se describió como mul-
tifactorial, en donde las malformaciones mayores detectadas,
el fallo multiorgánico y las infecciones de difícil control con-
tribuyeron en conjunto al fallecimiento.

DISCUSIÓN

La frecuencia de la asociación de AE y alteraciones cro-
mosómicas encontrada en este grupo de pacientes es seme-
jante a lo informado por otros autores(3, 4, 6-9). De las dos úni-
cas alteraciones cromosómicas encontradas (21 y 18) predo-
minó la 21 en una proporción de 2,5 a 1, lo que difiere de lo
informado por Besley(3) en un período de 46 años, en donde
la relación fue inversa. Lo anterior puede ser atribuido, en
nuestro caso, a diversas causas, entre las que destacan el no
envío de pacientes con trisomía 18 a este centro de referen-
cia por no considerarlos candidatos a corrección quirúrgica,
y, por otro lado, es posible que exista un subdiagnóstico de
este síndrome. La trisomía 18 debe sospecharse clínicamen-
te cuando exista una o varias de las siguientes características:
dismorfismo facial con occipucio prominente, micrognatia,
orejas deformadas, deformidad en flexión de los dedos, sep-
tum plano y cardiopatías asociadas, principalmente con pre-
dominio de defectos septales(11). En cambio, en los niños con
trisomía 21 los hallazgos físicos habitualmente son conoci-
dos y fáciles de identificar. En ellos predominan las malfor-
maciones cardíacas y del tubo digestivo, específicamente la
atresia duodenal (Tabla II).

En general, la variedad más frecuente de AE es la aso-
ciada a fístula traqueoesofágica del cabo distal (tipo III de
Ladd), con un porcentaje que oscila entre 87-92% (8,12-15);
en los pacientes de esta serie la proporción fue menor (70%)
debido a un mayor número de atresias sin fístulas (tipo I de

Tabla I Trisomías en pacientes con artesia esofágica. 
Instituto Nacional de Pediatría 1971-2002

Tipo de atresia esofágica Total
Tipo de trisomía (clasificación Ladd) n = 17

I II III IV V
Trisomía 21 3 1 8 0 0 12 / 17
Trisomía 18 0 0 4 0 1 5 / 17

3 1 12 0 1
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Ladd) en niños con trisomía 21, característica que ha sido
señalada anteriormente por Ein y cols.(16). Es importante men-
cionar que la atresia tipo I se asocia muy frecuentemente a
una gran separación entre los cabos (long-gap), lo que difi-
culta la corrección primaria y en ocasiones obliga a realizar
otros procedimientos que se acompañan de un mayor núme-
ro de fallos anastomóticos o la necesidad de procedimientos
quirúrgicos más elaborados (interposición de colon, ascen-
sos gástricos, etc.). Con una mayor morbiletalidad subse-
cuente fue la gran proporción de otras malformaciones aso-
ciadas, que contrasta con la de los niños con AE sin altera-
ciones cromosómicas procedentes del mismo grupo del INP(15);
destacan principalmente las ubicadas en el aparato cardio-
vascular 13/17 vs. 161/351 (0,76 vs. 45%) y en el tubo diges-
tivo 11/17 vs. 76/351 (0,64 vs. 21%). Estas malformaciones
condicionaron la práctica de procedimientos quirúrgicos adi-
cionales en la mayoría de estos niños, y aun cuando en algu-
nos de ellos se logró restituir con éxito la continuidad eso-
fágica, la suma de eventos quirúrgicos se caracterizó por com-
plicaciones graves que no fue posible revertir (vg. fallo mul-
tiorgánico).

La mortalidad de los pacientes con atresia de esófago
asociada a defectos cromosómicos es muy elevada, oscila
entre el 50(4), 70(3), 88(17) y 100%(9). En 1997, Beasley y cols.(3)

detectaron 35 pacientes con anomalías cromosómicas (tri-
somía 18 y 21) en 632 niños con AE (5,2%), con una mor-
talidad del 100% para trisomía 18 y del 70% para trisomía
21; sin embargo, la evolución de los sobrevivientes se carac-
terizó por una pobre calidad de vida. Las características de
los pacientes en la presente serie coinciden mucho con la de
Beasley y cols.(3), ya que a pesar de los procedimientos palia-
tivos o correctivos adecuados puestos en práctica, los resul-
tados finales fueron pobres. De los 17 pacientes, 14 falle-
cieron durante los primeros 45 días de vida, y en los tres
sobrevivientes (21%) la calidad de vida a su alta fue muy
precaria, lo que nos hace suponer un desenlace fatal a cor-
to plazo.

CONCLUSIONES

Los pacientes con AE y fenotipo inusual deben ser valo-
rados con mayor detenimiento con el fin de descartar la pre-
sencia de alteraciones cromosómicas asociadas. Funda-
mentalmente deben evitarse procedimientos injustificados
en aquellos enfermos con trisomías incompatibles con la
vida, como son la trisomía 18 y algunos casos de trisomía
21, en donde las malformaciones asociadas, principalmen-

Tabla II Pacientes con atresia esofágica y trisomías. Alteraciones congénitas asociadas

Pulmonares Cardíacas Tubo digestivo Genitourinarias Musculoesqueléticas

Trisomía 21 Hamartoma gástrico
AD LxCC

Fallot
Fallot

AD,PA LxCC
PCA

Cardiopatía compleja* DM
PCA AD, PA

CIA, CIV, PCA AD
SPAD CIV CD

PCA

Trisomía 18 HB CIA, PCA DM, MI RH
CIV, PCA DM RH, UD

CIA, PCA
Hernia de cordón Deformación condrocostal

CIV, PCA DM Deformación condrocostal
CoA, PCA DM

Total 2/17 13/17 11/17 3/17 4/17

*Hipoplasia de ventrículo derecho, atresia arteria pulmonar y tricuspídea.
SPAD: Segmentación pulmonar anómala derecha. HB: Hernia de Bouchdaleck. CIV: Comunicación interventricular. PCA: Persistencia de
conducto arterioso. CIA: Comunicación interauricular. CoA: Coartación de aorta. AD: Atresia duodenal. PA: Pancreas anular. DM: Diver-
tículo de Meckel. MI: Malrotación intestinal. CD: Criptorquidia derecha. RH: Riñón en herradura. UD: Útero didelfo. LxCC: Luxación
congénita de cadera.
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te cardíacas, no permitan una evolución satisfactoria a pesar
de haber logrado la corrección primaria del defecto esofá-
gico. Si coinciden en un paciente la trisomía 21 y la AE,
debe considerarse que hay una mayor proporción AE tipo
I, en la que por lo regular existe una gran separación de
cabos, implicando una menor probabilidad de corrección
quirúrgica primaria, un riesgo mayor de dehiscencias y la
posibilidad de ser candidato a procedimientos paliativos ini-
ciales con operaciones subsecuentes más complejas. Final-
mente, dada la asociación con otras malformaciones graves,
estos pacientes pueden ser sometidos a más procedimientos
quirúrgicos, lo que incrementa el riesgo de complicaciones
diferentes a las comunes.
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