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Sindrome de Down
Introduccién

El sindrome de Down es un trastorno genético que se debe a la presencia de 47
cromosomas en lugar de 46, con una copia adicional del cromosoma 21. La copia
adicional del cromosoma 21, que puede ser completa o parcial, segun la variante,
causa la anomalia y las anomalias estructurales y funcionales asociadas de los
sistemas corporales. En la literatura médica se ha demostrado que la edad
materna avanzada (EMA) es un factor de riesgo primario en los nacimientos con

sindrome de Down.

Una de las principales causas de muerte fetal en humanos, aproximadamente el
50% de las pérdidas fetales espontaneas durante el embarazo (antes de las 15
semanas de gestacion) estan relacionadas con el sindrome de Down. El sindrome
de Down es la anomalia cromosdmica mas comunmente diagnosticada en los
bebés nacidos vivos y la aneuploidia congénita mas reconocida (presencia de un
namero erroneo de cromosomas, p. ej. 45 o 47) asociada con un retraso en el
desarrollo fisico y mental. El sindrome de Down es la causa genética mas
frecuente de discapacidad intelectual (DI), que es una caracteristica clinica
principal del sindrome de Down. Por lo tanto, la mayoria de las personas con
sindrome de Down tienen algin grado de discapacidad intelectual que afecta el
aprendizaje y la cognicién. La mayoria de los estudiantes con sindrome de Down
reciben educacion especial, mientras que algunos pueden beneficiarse de

entornos de clase inclusivos.



Condicion genética que se caracteriza por la presencia de un
cromosoma extra, en general el 21
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Lactante con sindrome de Down
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Varén de 4 meses de edad, afectado de
sindrome de Down que fue remitido por
su pediatra al servicio de urgencias del
hospital por presentar vomitos frecuentes
y pérdida de peso en las 2 semanas
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Exploracion clinica al ingreso.
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Hemograma: hemoglobina, 13,4
mg/dl; hematocrito, 40,9%; VCM,
93,2 fl; leucocitos, 15.000/ml (61%,
neutréfilos; 23%, linfocitos; 15%,
monocitos); plaquetas, 485.000/ml.

En lugar de los 46 cromosomas
habituales, las personas con
sindrome de Down tienen 47.
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Ocurre por casualidad, como un error al
dividirse las células durante el desarrollo

Si el sindrome de Down es
causado por translocacion,
puede ser heredado.
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x Diagnoéstico

No existe un tratamiento Unico
para el sindrome de Down
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Amniocentesis
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Conclusion

Se sabe poco sobre la causa fundamental del sindrome de Down, pero se estan
realizando investigaciones al respecto. Se esta estudiando la division celular especial
llamada meiosis, en la que los cromosomas se distribuyen hasta el évulo o el
espermatozoide. Esta investigacion todavia se encuentra en una fase inicial y no se
esperan “grandes avances” en un futuro proximo. Otra rama de la investigacion esta
trabajando en un “mapa” genético detallado del cromosoma 21, identificando areas
dentro de él que son importantes en la produccion de problemas médicos asociados,
como cardiopatias congénitas y enfermedad de Alzheimer. Una vez mas, estos estudios
son una inversion a largo plazo. Se sabe mucho sobre la forma en que aprenden los
nifos, y los psicologos y los maestros estan estudiando ahora cémo los nifios con
sindrome de Down adquieren nuevas habilidades. Hay evidencia que sugiere que esto
puede diferir de las formas en que aprenden otros nifios. El objetivo de esta
investigacion es descubrir qué métodos de ensefianza son los mas adecuados para los

nifios con sindrome de Down.
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