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INTRODUCCION

El sindrome de Down es una condicion genética que ocurre cuando una persona tiene una
copia extra total o parcial del cromosoma 21. Esta alteracion genética afecta el desarrollo
fisico e intelectual de la persona y puede provocar diversas caracteristicas distintivas y
problemas de salud. Se trata de la anomalia cromosémica mas comun en los seres humanos
y ocurre en aproximadamente 1 de cada 700 nacimientos en todo el mundo.Este sindrome no
es una enfermedad, sino una condicién genética que acompafa a la persona durante toda su
vida. Las personas con sindrome de Down pueden llevar una vida plena y participar en
diversas actividades cuando reciben el apoyo adecuado. Con avances en la medicina, la
educacion y la inclusién social, la esperanza y calidad de vida de quienes tienen esta
condicion han mejorado significativamente.En este texto, exploraremos en detalle las causas
del sindrome de Down, sus principales caracteristicas, los sintomas asociados y los
tratamientos disponibles para mejorar la calidad de vida de las personas que lo tienen. El
sindrome de Down es causado por la presencia de un cromosoma 21 extra. Normalmente, los
seres humanos tienen 46 cromosomas organizados en 23 pares, heredando uno de cada
progenitor. Sin embargo, en el sindrome de Down, hay una alteracion en la distribucion de
los cromosomas durante la formacién de los gametos (6vulos o espermatozoides). Esta
alteracion puede ocurrir de tres formas principales. Las personas con sindrome de Down
comparten ciertas caracteristicas fisicas y de desarrollo. Sin embargo, cada individuo es Unico
y puede presentar estas caracteristicas en diferentes grados. Algunas de las mas comunes
incluyen: Cara redonda y aplanada, especialmente en la zona del puente nasal. Ojos
almendrados con pliegues epicanticos (pequefios pliegues en la esquina interna del 0jo).
Lengua de tamafio mayor en proporcién a la boca, lo que puede afectar el habla. Estatura mas
baja en comparacion con la poblacion general. Retraso en el desarrollo cognitivo, con
dificultades en el aprendizaje. Desarrollo del habla mas lento. Personalidad afectuosa y
sociable. Posibles dificultades en la concentracion y resolucién de problemas.El nivel de
desarrollo intelectual varia de persona a persona. Con una estimulacion temprana y apoyo
adecuado, muchas personas con sindrome de Down pueden aprender habilidades académicas
y laborales. El sindrome de Down puede estar acompafiado de diversas condiciones médicas
que requieren atencién y seguimiento , Aproximadamente el 50% de los bebés con sindrome
de Down nacen con defectos cardiacos, como la comunicacion interventricular o la tetralogia
de Fallot. Algunas de estas condiciones requieren cirugia en los primeros afios de vida.
Algunas personas con sindrome de Down pueden presentar malformaciones en el tracto
digestivo, como atresia duodenal o enfermedad celiaca. Las personas con esta condicion
pueden ser mas propensas a infecciones respiratorias, neumonia y otras enfermedades. No
existe una cura para el sindrome de Down, pero hay diversos tratamientos y estrategias para
mejorar la calidad de vida de quienes lo tienen. Desde los primeros meses de vida, la
estimulacion con terapias ocupacionales, fisicas y del habla es clave para mejorar el
desarrollo motor y cognitivo. Es fundamental que las personas con sindrome de Down tengan
revisiones médicas periddicas con cardi6logos, oftalmélogos, endocrindlogos y otros
especialistas para detectar y tratar posibles complicaciones de salud. Dado que el desarrollo
del lenguaje puede ser mas lento, la terapia del habla ayuda a mejorar la comunicacion y la
pronunciacion.
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OBJETIVOS

GENERAL

Comprender en profundidad el sindrome de Down, abarcando sus causas genéticas,
caracteristicas clinicas, sintomas asociados y opciones de tratamiento, para fomentar la
inclusion social y el apoyo integral a las personas que lo presentan.

ESPECIFICOS

Analizar las causas y mecanismos genéticos del sindrome de Down.

Describir las caracteristicas fisicas y cognitivas asociadas al sindrome de Down.

Evaluar los tratamientos y estrategias de apoyo para mejorar la calidad de vida.
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MARCO TEORICO

SISTEMA NERVIOSO

El sistema nervioso es el complejo sistema de control y comunicacion del organismo,
responsable de regular y coordinar las funciones corporales, interpretar estimulos externos e
internos y generar respuestas adaptativas que aseguran la supervivencia y el bienestar. Este
sistema, de extraordinaria complejidad y precision, se divide en dos grandes componentes:
el sistema nervioso central (SNC) y el sistema nervioso periférico (SNP), cada uno con
estructuras y funciones especificas que en conjunto permiten la integracién de la informacion
y la ejecucidn de respuestas.

Sistema Nervioso Central (SNC)

El SNC esta formado por el encéfalo y la médula espinal, siendo el centro de procesamiento
y control del organismo. El encéfalo, ubicado en el craneo, se subdivide en varias regiones
que incluyen el cerebro, el cerebelo y el tronco encefalico. El cerebro es la estructura mas
voluminosa y compleja, responsable de funciones superiores como el pensamiento, la
memoria, el lenguaje y el razonamiento. Dentro del cerebro, se distinguen dos hemisferios
que, aungue simétricos en apariencia, cumplen funciones especializadas y se comunican entre
si a traves del cuerpo calloso. Cada hemisferio controla, en gran medida, las funciones del
lado opuesto del cuerpo, lo que evidencia la lateralizacion cerebral.

El cerebelo, situado en la parte posterior e inferior del encéfalo, desempefia un papel
fundamental en la coordinacion y el equilibrio. Aunque tradicionalmente se ha considerado
que el cerebelo se ocupa mayoritariamente de funciones motoras, investigaciones recientes
han revelado su implicacion en aspectos cognitivos y emocionales, lo que amplia la vision
de su contribucion al funcionamiento global del sistema nervioso.

El tronco encefalico, que conecta el cerebro con la médula espinal, es esencial para la vida,
ya que alberga centros reguladores de funciones vitales como la respiracion, la frecuencia
cardiaca y la presion arterial. Esta region, dividida en mesencéfalo, puente y bulbo raquideo,
actia como una autopista de informacion entre el encéfalo y el resto del cuerpo, garantizando
respuestas rapidas y automaticas ante estimulos externos e internos.
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La médula espinal, que se extiende a lo largo de la columna vertebral, sirve como via
principal para la transmision de impulsos nerviosos entre el cerebro y el cuerpo. Ademas, la
médula espinal posee centros reflejos que permiten respuestas inmediatas sin la intervencion
consciente del cerebro, lo que resulta crucial para la proteccion frente a estimulos
potencialmente dafiinos. Esta estructura, compuesta por sustancia gris y blanca, es un ejemplo
de la organizacién funcional del SNC, donde la sustancia gris se encarga del procesamiento
de la informacion y la sustancia blanca facilita la comunicacion a larga distancia.

Sistema Nervioso Periférico (SNP)

El SNP conecta el SNC con el resto del organismo a través de nervios y ganglios. Se
subdivide en dos sistemas principales: el sistema nervioso somatico y el sistema nervioso
autonomo. EIl sistema nervioso somatico es responsable de las actividades voluntarias, es
decir, aquellas que estan bajo control consciente, como el movimiento de los musculos
esqueléticos. Este sistema incluye nervios sensitivos que llevan informacion desde los
receptores sensoriales hacia el SNC, y nervios motores que transmiten 6rdenes desde el SNC
a los masculos.

Por otro lado, el sistema nervioso auténomo regula las funciones involuntarias y automaticas
del organismo, como la actividad del corazon, los procesos digestivos y la respiracion. Este
sistema se subdivide en dos ramas: el sistema simpatico y el sistema parasimpatico. El
sistema simpatico se activa en situaciones de estrés o emergencia, desencadenando respuestas
de “lucha o huida” que preparan al organismo para actuar ante una amenaza, aumentando la
frecuencia cardiaca, dilatando las pupilas y liberando energia almacenada. En contraste, el
sistema parasimpatico favorece la relajacion y la recuperacion, promoviendo funciones que
restauran el equilibrio y favorecen la conservacion de energia, tales como la disminucion de
la frecuencia cardiaca y el estimulo de la digestion.
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SISTEMA NERVIOSO EN EL SINDROME DE DOWN

El sindrome de Down afecta al sistema nervioso de forma compleja, alterando tanto su
estructura como su funcionamiento. Las personas con este sindrome suelen presentar un
menor volumen cerebral, con cambios notables en regiones como el lo6bulo frontal, el
hipocampo y el cerebelo. Estas areas, esenciales para funciones ejecutivas, la memoria, el
aprendizaje y la coordinacion, se desarrollan de manera atipica, lo que influye en las
capacidades cognitivas y motoras. La densidad y eficacia de las conexiones sinapticas
también se ven reducidas, lo que limita la plasticidad neuronal y afecta la rapidez y eficiencia
con que el cerebro procesa la informacion. Ademas, se observan desequilibrios en la
actividad de neurotransmisores; por ejemplo, un predominio de la accion inhibitoria sobre la
excitatoria puede dificultar la formacién y fortalecimiento de nuevas conexiones neuronales.

Otro aspecto relevante es la predisposicion a desarrollar cambios neurodegenerativos
similares a los observados en el Alzheimer. Debido a la trisomia del cromosoma 21, que
incluye el gen de la proteina precursora de beta-amiloide, se acumulan depoésitos de esta
proteina a edades mas tempranas, lo que contribuye a una pérdida progresiva de neuronas y
sinapsis. Esto se traduce en un deterioro de la memoria y de otras funciones cognitivas a lo
largo de la vida, especialmente a partir de los 40 afios. Estas alteraciones explican en parte
las dificultades en el aprendizaje y el desarrollo que se observan en este colectivo.

El impacto de estos cambios en el sistema nervioso se refleja en un retraso en el desarrollo
cognitivo y en desafios en areas como el lenguaje, la memoria y la capacidad de adaptacion
a nuevas situaciones. Por ello, se han implementado estrategias de intervencién que incluyen
programas de estimulacion cognitiva, terapias ocupacionales y enfoques educativos
adaptados para potenciar la neuroplasticidad y mejorar la integraciéon social. Ademas, la
investigacion en neuroimagen y en terapias farmacoldgicas busca equilibrar la actividad de
los neurotransmisores y mitigar los efectos de la neurodegeneracion, abriendo nuevas
perspectivas para el tratamiento y la mejora de la calidad de vida de las personas con
sindrome de Down.
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SINDROME DE DOWN

El sindrome de Down es una condicidn genética causada por la presencia de una copia extra
del cromosoma 21, lo que se traduce en alteraciones en el desarrollo fisico e intelectual. Esta
trisomia afecta el crecimiento y la funcion de diversos 6rganos y sistemas, especialmente el
sistema nervioso, lo que se refleja en dificultades en el aprendizaje, el lenguaje y la memoria.
Las personas con sindrome de Down pueden presentar rasgos faciales caracteristicos, como
ojos almendrados y una estructura facial particular, ademas de ciertos problemas de salud
asociados, como alteraciones cardiacas congénitas y un mayor riesgo de enfermedades
autoinmunes y endocrinas. Aunque cada individuo es Unico y las capacidades varian
ampliamente, existen multiples estrategias de intervencién que incluyen terapias educativas,
de estimulacién temprana y apoyo médico para potenciar el desarrollo integral y mejorar la
calidad de vida. La investigacion continia avanzando en el campo de la genética y la
neurociencia para comprender mejor esta condicion y desarrollar tratamientos que permitan
optimizar el potencial de cada persona con sindrome de Down.

1. Causas

El sindrome de Down es causado por la presencia de una copia extra del cromosoma 21, lo
que se conoce como trisomia 21. Esta anomalia cromosémica ocurre de manera aleatoria
durante la formacion de los gametos, ya sea en la ovulacion o en la espermatogénesis.
Factores de riesgo, como la edad materna avanzada, pueden aumentar la probabilidad de que
se produzca esta trisomia, aunque la condicion puede presentarse en madres de cualquier
edad.

2. Clasificacion

Existen tres formas principales de presentar el sindrome de Down, que se diferencian en la
forma en que se distribuye la trisomia en el material genético:

* Trisomia 21 completa: Es la forma mds comun, en la cual todas las células del organismo
presentan tres copias del cromosoma 21.
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* Translocacion: En este caso, parte del cromosoma 21 se adhiere a otro cromosoma. Aunque
el nimero total de cromosomas puede ser normal, la presencia del material extra conduce a
las caracteristicas propias del sindrome.

* Mosaico: Solo algunas células del organismo presentan la trisomia, mientras que otras

tienen el cariotipo normal. Esto puede dar lugar a una variabilidad en la gravedad de los
sintomas.

3. Sintomas

Los signos y sintomas del sindrome de Down pueden variar en funcién del grado de
afectacion, pero generalmente incluyen:

* Rasgos fisicos:

* Ojos almendrados y palpebrales inclinados

* Rostro plano y puente nasal aplanado

* Boca pequefia y lengua protuberante

* Baja estatura y tono muscular reducido (hipotonia)
* Desarrollo cognitivo y neuromotor:

* Retraso en el desarrollo intelectual

» Dificultades en el aprendizaje y el lenguaje

* Demora en alcanzar hitos motrices, como gatear o caminar
4. Complicaciones

El sindrome de Down puede estar asociado a diversas complicaciones médicas que afectan
la calidad de vida y requieren seguimiento:

* Cardiopatias congénitas:
|
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Muchos nifios presentan defectos cardiacos que pueden requerir intervenciones quirurgicas
o tratamientos especificos.

* Problemas endocrinos:

El hipotiroidismo es frecuente, y pueden presentarse alteraciones en otras glandulas
endocrinas.

» Complicaciones gastrointestinales:
Se pueden dar problemas como malformaciones intestinales o duodenales.
* Riesgo de enfermedades neurodegenerativas:

La acumulacion temprana de beta-amiloide favorece el desarrollo de cambios similares al
Alzheimer, especialmente en adultos a partir de los 40 afios.

* Problemas visuales y auditivos:

Las dificultades en estos sentidos pueden influir en el aprendizaje y la integracion social.

5. Diagnostico

El diagnostico del sindrome de Down puede realizarse tanto de manera prenatal como
postnatal:

* Prenatal:
* Cribado: Exdmenes como la ecografia y analisis de sangre que estiman el riesgo.

* Pruebas diagnodsticas: Amniocentesis y biopsia de vellosidades coridnicas que permiten
confirmar la presencia de la trisomia 21.

* Postnatal:
* Evaluacion clinica: Se identifican rasgos fisicos caracteristicos.
* Estudio cromosomico: La citogenética confirma la anomalia en el numero o estructura del

cromosoma 21.

1 ———
UNIVERSIDAD DEL SURESTE 9

EUDS |

Mi Universidad



6. Tratamiento

Aunque no existe una cura para el sindrome de Down, el manejo de la condicion se basa en:
* Intervencion temprana:

Programas de estimulacion fisica, cognitiva, ocupacional y del lenguaje para favorecer el
desarrollo integral del nifio.

» Atencion médica especializada:

Seguimiento periddico para tratar o prevenir complicaciones asociadas, como problemas
cardiacos o endocrinos.

* Educacion e inclusion:

Programas adaptados que faciliten la integracion en el entorno escolar y social, potenciando
las habilidades y el aprendizaje.

7. Cura

El sindrome de Down es una condicidn genética permanente, por lo que actualmente no existe
una cura. La atencion se centra en el manejo de sus manifestaciones y en la implementacion
de estrategias terapéuticas que optimicen la calidad de vida y el desarrollo personal.

8. Ejemplos de casos

Existen numerosos ejemplos de personas con sindrome de Down que, gracias a
intervenciones tempranas y a un entorno de apoyo, han alcanzado importantes logros:

» Educacion:

Algunos individuos han completado estudios superiores y se han desempefiado en el &mbito
académico, demostrando que con el soporte adecuado se pueden superar barreras en el
aprendizaje.
I —
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* Empleo y autonomia:

Hay casos de personas que han logrado insertarse en el mercado laboral y desarrollar carreras
en areas como el arte, la tecnologia o la administracion, gracias a programas de capacitacion
y politicas de inclusion.

* Participacion social:
Numerosos casos ilustran la integracion exitosa en actividades deportivas, culturales y

sociales, lo que destaca la importancia de la inclusion y el apoyo comunitario para potenciar
la calidad de vida.

1 ———
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Sindrome de down

Definicion:
| Perlodo re natoaénico o Periodo patogenico
Agenle:  Error aleatorio en la ‘ Muerte
divisién celular, resulta
en una copia extra del

Huésped.

cromosoma 21

Poblacion en General

" Secuelas

“ compu“c'm Defectos, cardiacos congénitos, complicaciones cardiacas, en los ojos

de riesgo

Medio ambiente: [ Signosy slntom Rostro aplanado, ojos rasgados, Cuello corto, discapacidad
Lospgciﬂcos intelectual , cabeza y orejas pequefias
Poblacién con antecedentes ' Slgnosysintoms Retraso en el crecimiento, piel seca, retraso en el desarrollo motor
genéticos hereditarios | inespecificos
' Cambios a
| Nivel tsular
 Camblos a
| | Nivel colular 3
Periodo de '
A ) Incubacion
' Promocionala | Proteccion especifica | Diagnostico precoz Tratamiento oportuno |  Limitacion del dano Rehabilitacion
salud
Manejo y control | Deteccién de Terapia cognitiva
Informaci Amniasentesis prenatal, problemas terapia fisica,
6n sobre pruebas de cognitivos y manejo de
la enfer detencidn abordaje sintomas
medad, temprano cardiacas,
causasy digestivos y
factores cognitivos
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PLAN DE CUIDADOS DE ENFERMERIA:

DIAGNOSTICO DE ENFERMERIA RESULTADO INDICADOR ESCALA DE PUNTUACION
(NANDA) (NOC) MEDICION DIANA
- Comunicacién | 1. Utiliza el 1. Grave Mantener 1
Ctiusta forapiemal (71 expresiva lenguaje )
Comunicacion verbal deteriorada hablado % USSR UL
2 Utiliza la 3. Moderado Mantener 1
conversacion 4. Leve Aumentar 2
Factores relacionades (causas) (E] con claridad
Difusién cognitiva N 5. Ninguno Mantener 2
3. Utiliza
dibujos e Aumentar 4

ilustraciones

CARACTERISTICAS DEFINITORIAS (SIGNOS Y SINTOMAS)

Disminucidn de la productividad del
habla

Dificultad para establecer interaccion

Dificultad para mantener
comunicacion

1 ———
UNIVERSIDAD DEL SURESTE 13



INTERVENCIONES (NIE) MUsicoterapia
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INTERVENCIONES (NIC): Estimulacion cognitiva

1. Determinar el interés del individuo por la Musica.
2. ldentificar las preferencias musicales del individuo.

3. Asegurarse de que el volumen es adecuado pero no
demasiado alto.

4. Facilitar la participacion activa del individuo ( tocar un
instrumento o cantar ), si lo desea y es factible dentro
de la situacion

5. Limitar los estimulos extrafios (por ejemplo, luces,
sonidos, visitantes, llamadas telefdnicas)

1. Estimular la memoria repitiendo los ultimos
pensamientos expresados por el paciente.

2. Estimular el desarrollo participando en actividades
para aumentar logros y el aprendizaje satisfaciendo las
necesidades del paciente.

3. Consultar con la familia para establecer el nivel basal
cognitivo del paciente.

4. Proporcionar estimulacion ambiental a través del
contacto con distintas personas .

5. Proporcionar estimulacidn cognitiva en el trabajo,
como oportunidades de formacion, riqueza cognitiva del
contenido del trabajo, oportunidades para el
crecimiento y la realizacion de multitareas.
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