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SINDROME DE DOWN

Hablar del sindrome de down conlleva a mencionar una gran lista de caracteristicas
fenotipicas y genotipicas que a su vez desencadenan alteraciones de diversos tipos que
como neurolégicas, hematolbgicas, etc. Sin embargo es importante partir describiéndola

para poder entender los demés puntos hasta llegar a su manejo.

El sindrome de Down es la alteracion cromosdmica mas frecuente y la causa principal de
discapacidad intelectual en todo el mundo. Es una condicidon genética causada por la
trisomia total o parcial del cromosoma 21, lo que resulta en alteraciones fenotipicas, en el

desarrollo neurolégico y una predisposicion a diversas patologias sistémicas.

Se estima que es la causa de 1 de cada 150 abortos del primer trimestre y de 8% de las
anomalias congénitas. Fue descrito por John Langdon Down en 1866, dentro de su
propuesta de clasificacion de pacientes con discapacidad intelectual. Se asoci6 por primera
vez con una alteracion cromosOmica en 1959, cuando Lejeune, Gautier y Turpin
describieron 5 nifios y 4 nifias con discapacidad intelectual y 47 cromosomas en el cultivo
de fibroblastos, siendo un acrocéntrico pequefio el cromosoma extra. Los autores
propusieron que el origen de este cromosoma extra se debia probablemente a una falta de
disyuncion, que por lo tanto ésta era la razén por la que la frecuencia del padecimiento
aumentaba con la edad materna. El SD o trisomia del cromosoma 21 (T21) fue entonces el
primer sindrome de origen cromosémico descripto y es la causa mas frecuente de RM

identificable de origen genético.

A pesar de su prolongada historia, recién en la segunda mitad del siglo XX se lograron
grandes avances cientificos, como la identificacion de las distintas variantes citogenéticas
responsables del cuadro, la mayor precision en su delineacion clinica y su historia natural.
Todo ello ha brindado un marco mas apropiado para la atencion médica de estos individuos

y la asesoria a sus familiares.



Por lo anterior mencionado podemos saber que es un padecimiento con distintas
alteraciones, por consecuente una amplia y variada informacién acerca del tema, que es

indispensable conocer y que veremos punto por punto en el siguiente escrito.

Incidencia y prevalencia

La Organizacién Mundial de la Salud estima una prevalencia mundial de 1 en cada
1,000 recién nacidos vivos; sin embargo, estas cifras varian, lo que refleja que la
prevalencia depende de variantes socioculturales, como el acceso al diagnéstico prenatal
y la interrupcién legal del embarazo. En México, la Secretaria de Salud estima una
prevalencia de 1 en 650 recién nacidos vivos; pero el informe de 2010 del Registro y
Vigilancia Epidemioldgica de Malformaciones Congénitas Externas (RYVEMCE) estimé una

tasa de 14.32 por 10,000 recién nacidos vivos: 1 en 698.

El SD ocurre con una frecuencia de alrededor de 1 en 700 recién nacidos vivos (RNV) y 1
en 150 concepciones, con una estimada relacién varon/mujer al nacimiento de 1,5.5-7 Al
igual que otras anomalias cromosOmicas, las concepciones con T21 son altamente
inviables y alrededor del 80% abortan espontdneamente.8 De acuerdo con los datos del
National Down Syndrome Cytogenetic Register(1989- 1996) entre las 12 semanas de gesta
y el término se estima una pérdida espontanea de alrededor del 43% de estos embarazos.
El 12% son mortinatos o fallecen durante el periodo neonatal. Actualmente, la frecuencia
de las anomalias cromosémicas en los RNV estd cambiando; entre otras razones, por el
impacto de las técnicas de deteccion prenatal y la estructura de la edad materna en

diferentes poblaciones.

Bases moleculares

Cada célula contiene en su nucleo 46 cromosomas (con excepcion de las
gametas que contienen 23 cromosomas cada una) organizados en 23 pares de
cromosomas homoélogos: 22 pares de autosomas (morfolégicamente idénticos en el varon
y la mujer) y un par sexual: XX para el sexo femenino y XY para el masculino. Los
cromosomas (Cr) presentan una constriccion denominada centromero, que divide al Cr en

los denominados brazo corto (p) y brazo largo (q). De acuerdo a la posicion del centromero
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se describen 3 tipos de cromosomas: metacéntricos (centrémero central) por ejemplo: Cr
1; submetacéntricos (centromero levemente desplazado del centro) por ejemplo: Cr 4; y

acrocéntricos (centromero terminal) por ejemplo: Cr 21.

Los cromosomas acrocéntricos presentan en vez de brazos cortos unos apéndices
denominados “satélites”, que poseen multiples copias repetitivas de genes que codifican
para el ARN ribosomal. El cariotipo que se efectla a través de las técnicas citogenéticas,
ordena convencionalmente a los cromosomas de acuerdo a su tamafio y morfologia, en 7
grupos diferentes de la A a la G. Los cromosomas pertenecientes a cada grupo son: A= 1-
3; B=4-5; C=6-12 + X; D= 13-15; E= 16-18; F=19-20; G=21-22 + Y. Por nomenclatura, el
cariotipo femenino normal se define como: 46, XX [20] y el masculino: 46, XY [20]: donde
46 es el nimero total de cromosomas y XX o XY la férmula sexual. Lo que se observa entre
corchetes es el numero de metafases estudiadas por el citogenetista. En general se
analizan entre 15y 20 células en metafase. Los cromosomas se visualizan durante el ciclo
de division celular y los que se analizan en el cariotipo corresponden, en general, a
cromosomas metafasicos, cuyo ADN llega a condensarse, aproximadamente, 10.000
veces. El material mas frecuentemente utilizado para efectuar el cariotipo es el sanguineo,
aunque ocasionalmente puede provenir de otros tejidos. Existen diferentes técnicas de
tincion de los cromosomas para su identificacion y evaluacion. Una de las mas utilizadas es
la denominada bandeo “G”, que tifie cada cromosoma con un patrén de bandas especifico.
Este patron de bandas permite otorgar una numeracion a las diferentes regiones de los
brazos cromosémicos. Actualmente, a las técnicas citogenéticas convencionales se han
sumado las que se combinan con técnicas moleculares, de forma tal que los cromosomas
enteros 0 regiones cromosémicas, aun muy pequefias, pueden identificarse
especificamente por hibridizacién in situ con sondas fluorescentes (FISH, por su sigla en
inglés). Las anomalias cromosdmicas presentan en conjunto una incidencia de
aproximadamente 1/150 RNV y se clasifican en numéricas yestructuralesy estas Ultimas, a

su vez, en balanceadas o desbalanceadas.

Entre las anomalias numéricas, las mas frecuentes son las aneuploidias, donde sobra o
falta un cromosoma completo (trisomias: 47 cromosomas; monosomias: 45 cromosomas)
y son siempre desbalanceadas. Las anomalias estructurales pueden ser balanceadas: no
sobra ni falta material cromosémico, pero se encuentra ordenado en forma diferente. Las
anomalias estructurales desbalanceadas ocurren por ganancia o pérdida de material

cromosomico (como en las delecciones donde hay ruptura y pérdida de un fragmento). En



general las alteraciones estructurales balanceadas no presentan anomalias fenaotipicas,
como por ejemplo en las translocaciones reciprocas balanceadas, donde hay intercambio

de fragmentos entre cromosomas ho homélogos.

Debido a que en general un cromosoma o un fragmento cromosomico suele contener
mdultiples genes, las alteraciones desbalanceadas frecuentemente determinan retardo
mental (RM) y alteraciones morfolégicas con un alto riesgo de mortalidad. La mayoria de
las concepciones con anomalias cromosOmicas desbalanceadas abortan
espontdneamente (mas del 50% de los abortos espontaneos presentan este tipo de
anomalias).3,11 Los trastornos cromosomicos mas frecuentes observados en RN son las
aneuploidias y, dentro de ellas, la mas frecuente es la trisomia del cromosoma 21 (T21)
cuyo fenatipo clinico es el SD. Desde el punto de vista citogenético, el SD puede producirse
por: 1) trisomia 21 libre (95%), 2) mosaicismos (2-4%), 3) traslocacion robertsoniana (2-4%)

y 4) otros reordenamientos estructurales (<1%).

1. Trisomia 21 libre Esta constitucion se observa en el 95% de los SD. Existen tres
copias libres del cromosoma 21, en vez de las dos normales y su ocurrencia esta
en funcién de la edad materna. En alrededor del 95% de los casos, a través de
estudios del ADN, se ha determinado que el cromosoma 21 extra es de origen
materno por no disyuncién (separacién) cromosémica durante la meiosis materna
(75% durante el primer ciclo de la meiosis 0 meiosis |). De esta forma, el dvulo
contendria dos copias del cromosoma 21 (en vez de lo normal que seria una copia
Unica). La tercera copia es aportada por el espermatozoide. Esta anomalia ocurre
con mas frecuencia en las edades maternas avanzadas (35 afios 0 mas). La causa
cierta de este fendmeno adn se ignora y existen diferentes teorias al respecto. Una
de las mas aceptadas refiere que la no disyuncién estaria relacionada con un menor
intercambio de cromatides (o recombinacion) durante la meiosis. Este hecho se
observa con mayor frecuencia a medida que avanza la edad de la madre. Mediante
estudios del ADN ha podido establecerse que, en sélo alrededor del 5% de los

casos, el cromosoma 21 extra es de origen paterno.

2. Linea celular pura: cuando la T21 se observa en todas las células del individuo.

3. Mosaicismos: es la presencia de 2 0 mas lineas celulares con diferente constitucion

cromosémica en un mismo individuo. En alrededor del 2- 4% de los casos



clinicamente detectados como SD, se observan dos lineas celulares: una normal y
otra con T21 libre. Los mosaicismos no son privativos de la T21: pueden ocurrir con

cualquiera de los diferentes tipos de anomalias cromosémicas

El cariotipo por mosaicismo de T21 se informa como 47, XY +21/46, XX (cariotipo
femenino) o 47, XY+21/ 46, XY (cariotipo masculino). Se ha establecido que los
mosaicismos de T21 pueden originarse de dos formas:

a) Meidticos: la concepcion fue trisébmica, pero durante los ciclos de division celular
posteriores se origina una linea celular que pierde la copia extra del cromosoma 21.
Se estima que la mayoria de los casos de SD en mosaico responden a este origen,

que estaria vinculado con la edad materna.

b)Mitéticos: aqui la concepcion es cromosémicamente normal, pero en algin
momento de las sucesivas divisiones celulares ocurre la no disyuncion, durante la

mitosis, y se origina la linea trisébmica

Translocacién robertsoniana (Trb) Se denomina tranlocacion robertsoniana a la
fusién de dos cromosomas acrocéntricos por su centrémero, con pérdida del
material satélite de sus brazos cortos (esta pérdida no implica repercusiones clinicas
ya que los brazos cortos estan compuestos por ADN redundante). Se forma asi un
cromosoma compuesto por los brazos largos de los cromosomas fusionados. En
estos casos, una copia del cromosoma 21 esta adosada a un cromosoma del grupo
D (13-14-15) o bien a uno del grupo G (21-22). Este tipo de alteracién estructural se
observa en alrededor del 2-4% de los casos de SD y la més frecuente es la Trb (14;
21). 3,11. No se ha encontrado vinculacion entre estas anomalias y la edad materna.
Las translocaciones pueden ser de origen familiar (alguno de los padres la porta en
forma balanceada) en alrededor del 50% de los casos, o de “novo”, es decir no
heredadas. En este Ultimo caso, los cariotipos parentales son normales. La
translocacion 21 con un cromosoma del grupo D responde a un origen familiar en el

45% de los casos, mientras que la que involucra al grupo G se observa en el 4%.

Alteraciones estructurales diferentes de Trb En muy raros casos, una copia extra del

cromosoma 21 o parte de él puede encontrarse como parte de reordenamientos



cromosdmicos diversos. Los casos que presentan por triplicado solo una parte del
cromosoma 21 han sido material de intensos estudios, con el objeto de identificar si existe

una regidén particular del cromosoma que se pueda vincular al fenotipo SD.

Manifestaciones clinicas

Aungue algunas caracteristicas de los pacientes con sindrome de Down son muy
constantes existe gran variabilidad fenotipica.

-Neurodesarrollo y aspectos cognitivos:El retardo mental existe en todos los nifios
con sindrome de Down, pero la variabilidad en el coeficiente intelectual dependera,
entre otras cosas, del rango de Cl de ambos padres, como asi también de su
escolaridad. Los nifios afectados en general muestran un rango de Cl de 25-75. El
promedio de los jévenes adultos con SD es de alrededor de 40-45. El rango de ClI
de los pacientes criados en sus casas oscila en 27,4-62, pero en el grupo de
pacientes institucionalizados dicho rango varia entre 17,4-37,7. Los programas de
intervencion temprana mejoran el desarrollo global, los trastornos del
comportamiento alimentario, el lenguaje y la integracion social y la adaptacién entre
padres e hijos. La aplicacion de estos programas requiere la intervencién de un
equipo multidisciplinario idéneo. El patrén del desarrollo mental generalmente
demuestra un temprano ascenso del coeficiente intelectual, con un plateau desde
los 2 a los 5 afios, seguido de una declinacién gradual. El grado de hipotonia, de
origen central, es también importante pues afecta no solamente lo motor sino
también el area del lenguaje. Los hitos iniciales del desarrollo psicomotor siguen una
secuencia s6lo apenas mas tardia que la de la poblacién en general dada por la
hipotonia. La excepcién en la adquisicién de los hitos se observa en el area del

lenguaje, que es la mas afectada.

-Alteraciones estructurales del SNC: Estudios neuropatolégicos evidenciaron una
disminucion del peso global del cerebro, del cerebelo y de nudcleos basales. Se
describen deficiencias en areas especificas como: via auditiva, aspectos
vasomotores, habilidad para diferenciar entre simbolos y del lenguaje.
Observaciones histopatolégicas en pacientes mayores demostraron cambios

atroficos caracteristicos de la enfermedad de Alzheimer



-Convulsiones: La frecuencia de epilepsia no supera el 1-10%. Puede tratarse de
una variedad de grand malu otros tipos, como convulsiones mioclénicas de petit mal.
El 21% de los nifios con SD presentaban anomalias en el EEG, incluyendo asimetria
y/o asincronia, actividad difusa lenta y actividad difusa local.23 El tratamiento de los
distintos tipos de convulsiones en el SD debe seguir los mismos lineamientos

generales que se aplican en los individuos normales.

-Alteraciones de conducta y trastornos psiquiatricos- Los problemas de conducta
son: déficit de atencion, hiperactividad, autismo, depresion, demencia, mania de
comienzo tardio y enfermedad de Alzheimer

-Cardiovascular: El 40-60% de los bebés con SD presenta una cardiopatia
congénita; de ellas, alrededor del 50% representan defectos del tabique
auriculoventricular. Un examen clinico normal no excluye la presencia de
cardiopatia. Se ha demostrado que la sensibilidad del examen fisico para la

deteccion de anomalias cardiacas es del 80%

-Ortopedia: Inestabilidad atlantoaxoidea La hipotonia, la laxitud ligamentosa y las
displasias esqueléticas pueden predisponer a otros problemas ortopédicos. Entre
ellos: escoliosis, inestabilidad de la rétula, subluxacién/luxacién de la cadera, pie
plano y metatarso varo. La inestabilidad atlantoaxoidea o0 subluxacion
atlantoaxoidea aparece aproximadamente en el 10- 20% de los menores de 21 afios
con SD. La mayoria carece de sintomas, pero las formas sintomaticas pueden
alcanzar el 1-2%.Se define como inestalibilidad atlantoaxoidea al incremento de la
movilidad de la articulacién de la primera y segunda vértebras cervicales con la
existencia de un espacio de 5 mm o mas entre el atlas y la apdfisis odontoides del
axis. La radiografia de perfil de la columna cervical en posicién de flexién, neutra 'y
en extension, es el estudio que permite lograr el diagnéstico entre los tres y cinco

anos de edad.

-ORL-Audicién: Alrededor del 50% de los nifios con SD tiene pérdida de la audicién
de tipo conductiva, neurosensorial o mixta, con todos los grados, desde leve a grave.
La mayoria se debe a hipoacusia conductiva y solo el 4% de los nifios presenta

sordera neurosensorial. La enfermedad del oido medio es la causa mas comun de



hipoacusia y se vincula con la alta frecuencia de infecciones respiratorias de la via
aérea superior y la mayor viscosidad del cerumen que presentan los afectados. Los
signos y sintomas de la otitis media aguda pueden ser de dificil deteccion en los
nifos con SD, debido a la estrechez del conducto auditivo externo.

Estudios recientes muestran que nifios de 2 meses a 3 afios de edad presentan
audicion normal en el 34% de casos, el 28% tiene sordera unilateral y un 38%
padece sordera bilateral.

-Oftalmologia: Los problemas oftalmolégicos incluyen: cataratas congénitas 13% y
adquiridas (alrededor del 50%), estrabismo (45%), nistagmo (35%), blefaritis (30%),
obstruccién del conducto nasolacrimal (20%) y otras alteraciones, como glaucoma
y keratocono. Los trastornos de refraccion alcanzan un 70% y el mas frecuente es

la miopia

-Anomalias gastrointestinales: Enfermedad celiaca Las malformaciones
gastrointestinales ocurren en el 10-18% de los casos con SD. En caso de vomitos
en las primeras 24 h de vida o ausencia de deposiciones es preciso descartar
malformaciones obstructivas. La atresia duodenal se presenta en el 3-5%; por otra
parte, se describe que 20-30% de los nifios con atresia duodenal tienen SD. Otros
hallazgos incluyen estenosis pilérica, fistula traqueoesofagica, pancreas anular,
enfermedad de Hirschprung, onfalocele y ano imperforado. La constipacion se
observa frecuentemente en estos nifos y, si bien responde a un origen complejo, la
dieta y la hipotonia serian factores determinantes. La enfermedad celiaca se

presenta en el 4-7% de las personas con SD.

-Aspecto endocrinolégico — Tiroides: Dentro de la disfuncién tiroidea, el
hipotiroidismo es de alta prevalencia en el SD. La prevalencia aumenta con la edad.
Los signos y sintomas pueden ser no tan obvios y cuando existen pueden
confundirse con las caracteristicas del sindrome. Todos los nifios deben someterse
a la pesquisa neonatal y luego es esencial solicitar TSH, T4 y anticuerpos
antitiroideos, al menos cada 2 afios. Una TSH elevada con T4 normal y ausencia de
sintomas requiere un control mas estrecho pues muchos de estos nifios desarrollan

hipotiroidismo a posteriori.
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-Aspecto hematologico Los trastornos hematoldgicos congénitos son comunes en
los niflos con SD. En los recién nacidos es frecuente la policitemia. En
aproximadamente un 10% de los nifios, generalmente neonatos, se encuentra de
manera transitoria y autolimitada, trastornos graves de la hematopoyesis que
simulan leucemias (reaccion leucemoide) caracterizados por blastos en higado y
sangre periférica

-Aspecto inmunolégico — Vacunas: Las vacunas recomendadas son las establecidas
en los calendarios de vacunaciones para la poblacion infantil de cada comunidad.
Como los nifios con SD suelen presentar cardiopatias, enfermedad respiratoria
cronicay, con relativa frecuencia, déficit graves de distintas subclases de Ig G, estan
indicadas las vacunas de la gripe, varicela y neumocdcica (tipo conjugada en

menores de 5 afos y forma polisacérida 23-valente en mayores de 36 meses)

-Aspecto dermatolégico Las caracteristicas de la piel incluyen: hipergueratosis
palmoplantar (40,8%), xerosis (9,8%) y dermatitis seborreica (30,9%) También se

puede encontrar cutis marmorata

-Aspecto odontoldgico Las siguientes caracteristicas son frecuentes: retardo en la
erupcion dentaria, tanto temporal como permanente (75% de los casos), hipodontia
y anodoncia, erupcion dentaria irregular, menor incidencia de caries, alta incidencia
de enfermedad periodontal, atribuida a higiene deficiente y trastornos asociados,
como malaoclusiéon y bruxismo. Se sugiere reforzar los habitos de higiene

bucodental recomendados en cualquier nifio

Diagnostico

Las caracteristicas fenotipicas del SD pueden no ser muy evidentes en el periodo
neonatal inmediato. En este momento la gran hipotonia y el llanto caracteristico,
agudo y entrecortado, pueden ser la clave para el diagndstico. Al poco tiempo se
define el fenotipo caracteristico, aunque cada uno tendr4d sus propias
peculiaridades. El diagnostico definitivo vendra dado por el estudio de los
cromosomas.

-Antes del nacimiento: Analisis del liquido amniético, cordocentesis, amniocentesis,
USG
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Manejo

Los nifios con SD deben seguir controles periddicos y vacunas como cualquier otro
nifio de la misma edad, pero ademas se debe prestar especial atencion a las
complicaciones que pueden aparecer inherentes a su cromosomopatia.. Deben
usarse gréaficas de crecimiento especificas para el SD, y si existe un retraso
pondoestatural muy marcadas nos puede orientar hacia la existencia de una
patologia cardiaca, endocrina o a una alteracion nutricional Un 30-60% de los SD
presentaran una cardiopatia. Aunque clinicamente no se constate un soplo
cardiaco, se debera realizar un ecocardiograma en los primeros dos meses de vida.
Si existe cardiopatia se deberd insistir a los padres en la necesidad de profilaxis
antibiética ante cualquier procedimiento que suponga un riesgo de endocarditis
bacteriana (dental, nefrouroldgico...). No debe olvidarse el riesgo de desarrollar
hipertension pulmonar sobretodo en los nifios con comunicacion interventricular o
con canal atrioventricular, que pueden estar asintoméaticos en el primer afio de vida.
En los individuos sin cardiopatia congénita de base, debera realizarse un
ecocardiograma entre los 18 y los 20 afios de edad para descartar patologia
valvular. Mas de un 50% de estos nifios tienen problemas oculares y auditivos. Entre
los primeros el estrabismo, la miopia, la hipermetropia y las cataratas son los mas
frecuentes. Se debe realizar una exploracion oftamolégica dentro del primer afio de
vida. Si se evidencia nistagmus, estrabismo o se observa leucocoria debe remitirse
al oftalmélogo inmediatamente. Si la exploracién oftalmol6gica es normal deberan
realizarse controles cada dos afios. La mayoria presentan una hipoacusia. Entre el
nacimiento y los 6 meses de edad deben realizarse unos potenciales evocados
auditivos. Los controles posteriores deberan incluir una revisién audiol6gica anual
hasta los tres afos y posteriormente cada dos afios. Si presentan otitis de repeticion
es recomendable que sean vistos por un otorrinolaringdlogo, para poder tratar las
causas solucionables de hipoacusia y asi no interferir en el desarrollo del lenguaje.
Los individuos con SD pueden presentar los primeros sintomas de hipoacusia a
partir de la segunda década de la vida, manifestandose en ocasiones como un
trastorno del caréacter, pudiendo ser interpretado como una enfermedad psiquiatrica.
Las apneas obstructivas del suefio son frecuentes en éstos individuos. Las

manifestaciones clinicas habituales segun la edad del paciente pueden ser desde
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ronquidos hasta posturas inusuales al dormir, fatigabilidad diurna, aparicion de
enuresis en individuo previamente continente e incluso cambio de caracter. En
algunos niflos estos sintomas aparecen por la propia hipotonia sin que el tejido
linfoide de amigdalas y adenoides produzca una obstruccién al flujo aéreo. El
diagnéstico se realiza mediante polisomnografia. Existen varios procedimientos
quirargicos recomendados pero si no funcionan o no estan indicados, puede
aplicarse una presion continua parcial en la via aérea (CPAP) mediante mascara o
tubo, para mantenerla abierta durante el suefio. Desde el punto de vista digestivo,
un 10- 12% nacen con malformaciones intestinales que requeriran abordaje
quirdrgico, siendo la atresia duodenal y la enfermedad de Hirschsprung las mas
frecuentes. Los vomitos y la ausencia de deposiciones en los primeros dias de vida
pueden orientarnos hacia esta patologia. A pesar de que el estrefiimiento es
frecuente debido al poco tono muscular, el estrefiimiento pertinaz, que no responde
ni a un tratamiento dietético ni a laxantes, debe hacer sospechar una enfermedad
Hirschsprung en cualquier época de la vida. No debe olvidarse que el estrefiimiento
también es un signo de hipotiroidismo. Dado que estudios recientes sugieren que
los nifios con SD tiene mayor riesgo de desarrollar celiaquia, ante cualquier signo
de malabsorcion deberian realizarse unos anticuerpos antiendomisio en suero. La
alimentacién puede ser dificil durante la lactancia debido a la hipotonia. La duracion
de las tomas se alarga y la macroglosia puede empeorar los problemas de succion.
Son necesarias las revisiones odontoldgicas, la primera alrededor de los dos afios
de edad y posteriormente bianuales. Los dientes de los nifios con SD tienden a ser
pequefios, deformados y situados de forma irregular. Debido a la tendencia a la
obesidad la dieta debe ser equilibrada, rica en fibra y con una cantidad total de
calorias inferior a las recomendadas para nifios del mismo peso y talla. Debe
aconsejarse realizar ejercicio de forma regular desde edad temprana. Existe
ademas un retraso de talla en todos los individuos. Hasta un 30% desarrollaran un
hipotiroidismo a lo largo de la vida. El diagnéstico puede ser dificil porque los
sintomas quedan enmascarados por la propia clinica del SD (retraso madurativo y
de crecimiento, macroglosia, hipotonia, , piel seca, estrefiimiento). Aunque
generalmente aparece durante la adolescencia se recomienda realizar un estudio
de la funcidn tiroidea cada 6 meses a los mas pequefios y posteriormente controles
anuales. Dado que la patologia autoinmune es mas frecuente en este grupo de

poblacion deberan estudiarse los anticuerpos antitiroideos si se demuestra un
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hipotiroidismo. Un 15% de los individuos con SD presentan evidencia radiolégica de
inestabilidad de la articulacion atlanto-axoidea, estando totalmente asintométicos,
sin ninguna clinica de compresién medular. Por ello el manejo de este hallazgo es
un tema controvertido. Para su diagndstico debe realizarse un estudio radiolégico
cervical en posicidon flexionada, neutral y extendida. La distancia entre el arco
anterior de la primera vértebra cervical y la apdfisis odontoides debe ser menor o
igual a 5 mm. Se recomienda realizarlo antes de que el nifio inicie la escolarizacion,
y si aparece inestabilidad modificar sus actividades pero sin ser excesivamente
restrictivo. Estas exploraciones se exigen para participar en ciertas actividades
deportivas y es aconsejable realizarlas cuando el paciente va a ser sometido a una
intervencion quirdrgica. Se recomienda una exploracién neuroradiolégica si se
observan alteraciones del diametro de la luz del canal medular Desde el punto de
vista de maduracion sexual, la menarquia en las nifias con SD aparece algo mas
tarde, siendo posteriormente bastante regulares. A pesar de que la mayoria de
ciclos son anovulatorios pueden llegar a concebir. Los varones tienen unos genitales
pequenos, y la ereccion y eyaculacién completas son dificiles. Durante la infancia
deben examinarse los genitales externos de las nifias y posteriormente se realizara
una exploracién pélvica en las pacientes que sean sexualmente activas. En caso de
no poderse realizar se aconseja practicar ecografias pélvicas. Debera realizarse una
citologia después de las primeras relaciones sexuales con una eriodicidad de entre
uno y tres afios. La exploracibon mamaria debe realizarse anualmente y se
recomienda una mamografia anual a partir de los 50 afios de edad. Algunos autores
sugieren iniciarlas a los 40 afios con una periodicidad cada dos afios hasta los 50 y
posteriormente anuales, sobretodo si hay antecedentes familiares de cancer de
mama. Ni las caracteristicas fisicas ni los datos analiticos podran predecirnos el
desarrollo mental de los nifios con SD. Dado que todos presentan retraso mental en
grado variable, deberan seguir estimulacion precoz en su area de residencia. Debe
insistirse en el perfeccionamiento del lenguaje y en la capacitacion para el cuidado
personal. Con un soporte educacional adecuado menos de un 10% tendran un
retraso mental profundo. A partir de los 18 afios deben buscase signos de demencia
(pérdida de memoria, incontinencia urinaria) y de pérdida de la capacidad de vida
independiente Un 5%-10% de pacientes con SD tendran convulsiones, con dos
picos de incidencia, uno alrededor de los dos afios y que se presentan como

espasmos infantiles y posteriormente en la edad adulta en forma de convulsiones
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ténico-clénicas. La hiperactividad y los rasgos autistas aparecen con mayor
frecuencia que en la poblacién general. La hiperactividad responde bien al
tratamiento estimulante. Los trastornos psiquiatricos pueden ser de diagndstico
dificil. Son frecuentes la depresion, la ansiedad, la patologia compulsiva y la
demencia. La esperanza de vida de los individuos con SD ha aumentado
sustancialmente en los ultimos afios. Si no tienen cardiopatia la superviviencia suele
ser hasta la sexta década de la vida. Otros problemas asociados al sindrome de
Down son las frecuentes bronquitis, neumonias, catarros de vias altas, sinusitis y
otitis, contribuyendo éstas ultimas, en parte, al déficit auditivo. Un 10% de los recién
nacidos con SD presentan una reaccion leucemoide que es muy tipica del sindrome.
Estos nifios también tienen un riesgo mas elevado de desarrollar una leucemia

aguda linfoblastica o no linfoblastica.
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