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Introduccion a la genética

El ser humano presenta 23 pares de cromosomas diferenciados en cada
una de sus células. Los cromosomas portan nuestra informacion genética
(nuestros genes) que determinaran, por ejemplo, si tendremos el pelo
castano, los ojos azules o la piel oscura. La mayoria de las personas
heredamos de nuestros padres una copia de cada cromosoma, sumando un
total de 46 cromosomas. Las personas con sindrome de Down nacen con
un cromosoma 21 de mds. Nadie sabe a ciencia cierta por qué sucede, pero
sabemos que normalmente el cromosoma extra se presenta en cada uno
de los trillones de células de esa persona. Este cromosoma extra puede resultar en diferentes problemas
médicos o de desarrollo, pero también puede dar lugar a muchas cosas positivas.

Hitos y expectativas de desarrollo

Los ninos con sindrome de Down presentan algunos retrasos en las diferentes areas del desarrollo. Los retrasos
en la motricidad gruesa engloban acciones como sentarse, gatear y andar. Los retrasos en la motricidad fina
tienen relacién con la coordinacion voluntaria de los movimientos de las manos y los dedos. Los retrasos
relacionados con el habla afectan al inicio y la calidad del desarrollo de las habilidades comunicacionales. De
media, la mayor parte de los nifios con sindrome de Down alcanzan sus metas de desarrollo entre 1,5y 2 veces
mas tarde que otros nifios, pero es importante tener en cuenta que casi todos ellos consiguen alcanzar dichas
metas. jSolo hay que tener paciencia mientras esperamos!

Hitos del desarrollo

Hito Media en nifio tipico Media en nifio con

(meses) sindrome de Down (meses)
Sonreir 1 2
Girarse 5 8
Sentarse sin ayuda 7 10
Gatear 8 12
Hablar (palabras) 10 16
Mantenerse en pie 11 20
Andar 13 24
Hablar (frases) 21 28
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Habilidades de desarrollo
Habilidad Media en nifio tipico Media en nifio con
(meses) sindrome de Down (meses)

Comer con las manos 8 12

Utilizacién de 13 20
cuchara/tenedor

Control de esfinteres 29 42

Control de la vejiga 32 48

Desvestirse solo 32 40

Vestirse solo 47 58

Para ayudarles a alcanzar con eficacia las metas y habilidades de desarrollo, es importante la participacion del
Grupo de Atencion Temprana. Cada pais se encarga de proporcionar estos servicios, implicando también
diferentes tipos de terapeutas entre los que se incluyen terapeutas del desarrollo (desarrollo general),
fisioterapeutas (motricidad gruesa), terapeutas ocupacionales (motricidad fina) y logopedas (habilidades de
lenguaje y comunicacién). De la misma forma, muchos paises también cuentan con dietistas y nutricionistas en
la Atencién Temprana. Estos programas estan financiados por el gobierno y se ofrecen a través de cada
comunidad auténoma. Los servicios se prestan desde el nacimiento del nifio hasta los tres afios, después de lo
cual, son los colegios de cada distrito, a nivel local, los que se encargan de las terapias.

Cuestiones médicas

Existen problemas médicos concretos que se dan cominmente en las personas con sindrome de Down. A
mediados de los afios 90 se publico el primer conjunto de directrices para la salud cuya actualizacién mas
reciente se realizd en 2011. El objetivo de estas directrices es ayudar a identificar las cuestiones y
complicaciones médicas antes de que se vuelvan mas problematicas. A continuacién se muestra una visién de
conjunto de estas cuestiones médicas y cualquier directriz para la salud asociada a las mismas. Por favor, hay
gue tener en cuenta que esta es una visién de conjunto de las complicaciones potenciales que podrian
desarrollarse, lo que no significa que todos los nifios vayan a tenerlas todas. De hecho, la mayor parte de los
nifios con sindrome de Down cuentan con una salud de hierro.
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Trastornos cardiacos. Alrededor del 40-60 % de los bebes con sindrome de Down nacen con anomalias

cardiacas. Normalmente, este problema esta relacionado con la estructura del corazén que provoca que se
mezcle la sangre que contiene el oxigeno con la sangre baja en oxigeno. Algunas de las complicaciones cardiacas
precisan de intervencion quirdrgica, pero la mayoria puede mejorar con el tiempo. Es importante que los nifios
nacidos con sindrome de Down se realicen un ecocardiograma (examen del corazén por ultrasonidos) entre el
primer y segundo mes de vida. Si se detectase alguna anomalia en el ecocardiograma, deberan acudir a un
cardidlogo pediatra.

Tras el periodo neonatal, algunos adolescentes y adultos con sindrome de Down pueden desarrollar fugas en las
valvulas cardiacas que pueden derivar en un soplo cardiaco que no se presentaba previamente. Si sucede esto,

se debe consultar a un cardiélogo.

Trastornos gastrointestinales. Aproximadamente un 5% de los nifos con sindrome de Down nacerdn con una

obstruccion en el tracto intestinal. Esto puede provocar problemas alimenticios, vomitos o estrefiimiento agudo
poco después de nacer. El equipo médico encargado de unidad neonatal deberd tener en cuenta una de estas
posibles obstrucciones si se dan cualquiera de estos sintomas en un bebé con sindrome de Down. Si es
necesario, los cirujanos pediatricos pueden intervenir para tratar la obstruccion.

Tras el periodo neonatal, las complicaciones gastrointestinales que se han observado incluyen reflujo,
estrefiimiento, celiaquia o dificultades al masticar y al tragar. A menudo, los especialistas en gastroenterologia

actuan si cualquiera de estas cuestiones se complica.

Trastornos respiratorios (oido, nariz, garganta). Muchas personas con sindrome de Down tienen lo que se llama

«hipoplasia medio facial». Esto simplemente significa que la parte central de la cara puede ser mas estrecha, lo
qgue puede derivar en dificultades para drenar los fluidos en esa parte de la cara. Por lo tanto, pueden
desarrollar de forma recurrente otitis, sinusitis, laringitis aguda subglética o crup y, a veces, pérdidas de
audicion. Se recomienda que las personas con sindrome de Down se sometan a exdmenes de audicion regulares
desde su nacimiento: deben ser reevaluados por un audiélogo cada 6 meses durante los primeros 3 a 4 afos de
vida para asegurarse de que su audicion es la adecuada para el desarrollo del habla a lo largo de esos afios, y a
partir de los 4 afios, pueden pasar a realizar los exdmenes de audicién anualmente. Si desarrollan cualquier
infeccidon de oido, nariz y garganta como las que se han indicado anteriormente, deberdn ser examinados por un
otorrinolaringdlogo.
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Otro problema comun relacionado con el estrechamiento de las vias respiratorias que se observa en las
personas con sindrome de Down es el sindrome de apnea obstructiva del suefio (SAOS). Muchas personas con
sindrome de Down tienen SAQOS, que puede presentar sintomas como ronquidos, respiracion por la boca,
posiciéon anormal a la hora de dormir o trastornos del suefio. También puede ser totalmente asintomatico! Por
lo tanto, todos los nifios con sindrome de Down, aproximadamente a los 4 afios de edad, deben remitirse a la
unidad del suefio para que se les realice un estudio. Si el sindrome de apnea del suefio no se trata, puede dar
lugar a un aumento de la presién arterial en los pulmones, bajo rendimiento escolar, problemas de conducta o
incluso provocar un crecimiento deficiente. Si existe el sindrome de apnea del sueio, un otorrinolaringdlogo
debera tratar al nifio.

Trastornos oftalmolégicos (0jo). A menudo, los nifios con sindrome de Down
pueden tener problemas de visién que pueden desarrollarse con el tiempo. Las
directrices recomiendan que los nifios se realicen un examen oftalmolégico a los

6y alos 12 meses de edad; un examen anual hasta cumplidos los 5 afios; un
examen bienal desde los 5 a los 12 afios y un examen trienal a partir de esa edad.

Trastornos endocrinoldgicos. Los nifios con sindrome de Down pueden nacer con

hipotiroidismo (tiroides poco activa). Si nacieron en un hospital de Estados
Unidos, esto debe detectarse en la evaluacion realizada al neonato. También
pueden desarrollar hipotiroidismo mas adelante. Las directrices exigen a los

: laboratorios la comprobacidon de la funcidn tiroidea a los 6 y a los 12 meses de
edad, y después anualmente durante el resto de su vida. Si el hipotiroidismo se detecta a tiempo, se puede
controlar facilmente con medicacién para la tiroides una vez al dia. Muchos médicos derivardn al nifio a un
endocrinélogo pediatrico para controlar el hipotiroidismo. Las personas con sindrome de Down también pueden
desarrollar hipertiroidismo (tiroides hiperactiva) y diabetes tipo 1 con un indice mas elevado que otras personas.

Trastornos hematoldgicos. Un posible problema médico por el que los padres tienden a estar muy preocupados
es la leucemia. Se da en el 1% de los nifios con sindrome de Down. Recuerde que esto significa que el 99% de los
nifios con sindrome de Down no tienen leucemia. Los sintomas incluirian fiebres inexplicables, pérdida de peso,

palidez anormal, sangrado o moretones. Si se observan estos sintomas, su médico podria solicitar un
hemograma para evaluar y derivar al nifio a un hematdlogo/oncdélogo pediatrico. Algunos bebés pueden nacer
con un tipo de leucemia llamada trastorno mieloproliferativo transitorio (TMT). Por lo tanto, a todos los bebés
con sindrome de Down se les deberd realizar un hemograma al nacer.

La anemia ferropénica es mas comun en las personas con sindrome de Down, por lo que deben realizarse
examenes anuales para la anemia a partir de los 12 meses de edad.
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Trastornos musculoesqueléticos (TME). Habitualmente, los bebés con sindrome de Down tienen un tono
muscular muy bajo al nacer. Este bajo tono muscular continlda estando presente en sus ligamentos y
articulaciones a medida que se hacen mayores. Una de las articulaciones que se ve afectada normalmente es la
articulacion del tobillo. Debido a ese tono muscular bajo, se puede observar que algunos nifos con sindrome de
Down tienen los pies planos y andan con los tobillos girados hacia el exterior. Si esto ocurre, se pueden utilizar
ortesis para ayudar a estabilizar los tobillos.

El bajo tono muscular también puede afectar a una articulacion muy importante situada en la parte superior del
cuello, justo debajo de la cabeza, y que puede originar inestabilidad atlantoaxial. La inestabilidad atlantoaxial
rara vez puede resultar en compresion medular. Los sintomas de la inestabilidad atlantoaxial son dolor de
cuello, rigidez en el cuello, debilidad repentina en brazos y piernas, pérdida del control intestinal o vesical, y
anomalias en el examen médico de fuerza y reflejos. Si los nifios presentan cualquiera de estos sintomas, deben
realizarse inmediatamente una radiografia del cuello y la posible derivacién a un neurocirujano. Se recomienda
gue los nifios con sindrome de Down eviten realizar actividades que podrian originar caidas incontroladas desde
cierta altura (paseos a caballo sin vigilancia, uso del trampolin, etc.) para protegerlos contra el desarrollo de
cualquier tipo de inestabilidad atlantoaxial sintomatica.

Trastornos neuroldgicos. Las convulsiones son muy comunes en las personas con sindrome de Down, que afecta
al 5-10% de los individuos. Seria adecuado que un neurdlogo evaluara al nifio si se detectara la posibilidad de
tener este trastorno.

Trastornos dentales. Los nifios con sindrome de Down tienden a tener un retraso en la erupcidn dental. En
ocasiones, el primer diente puede no aparecer hasta los 18 a 24 meses de edad. Asi mismo, los dientes crecen
con un patron atipico, siendo los molares o los caninos los primeros en aparecer. También puede existir un
apifiamiento de los dientes. Un dentista deberia comenzar el seguimiento de los nifios a los 2 o 3 afios de edad.

Atencidn pediatrica general. Se debe inmunizar a los nifios con sindrome de Down con el mismo programa que
se recomienda a todos los demas. Algunas vacunas adicionales que pueden ser necesarias si el bebé tiene un
problema cardiaco sin curar, incluyen la vacuna contra el virus respiratorio sincitial o VRS (también denominada
Synagis). Ademas, a los nifios con sindrome de Down afectados por cualquier problema cardiaco o respiratorio
crénico se les debe administrar la vacuna Pneumovax 23 a partir de los 2 afios.
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Beneficios médicos en el sindrome de Down

Existen algunos beneficios médicos aparentes por tener un cromosoma 21 extra que no se analizan con
frecuencia. Las personas con sindrome de Down rara vez desarrollan canceres en los érganos sélidos; esto
significa que ellos no parecen desarrollar cancer de pulmdn, cancer de higado, cancer de cerebro, etc. No se
sabe por qué motivo es asi, pero debe haber algo en el cromosoma 21 que protege contra estos tipos de cdncer.
Asimismo, no parecen desarrollar la formacién de placas de colesterol en las arterias que rodean el corazén o
hipertensidn arterial, y también parece que tienen menos caries que otros nifos. Si los nifos con sindrome de
Down desarrollan leucemia, existen ciertos tipos de la misma en los que la respuesta a la quimioterapia es
mucho mejor. La respuesta al tratamiento para las convulsiones infantiles especificas también parece ser mas
favorable que en otros ninos.

Parece que las personas con sindrome de Down también cuentan con una beneficiosa habilidad en memoria
visual; muchos de ellos son capaces de recordar situaciones especificas con mucha mds claridad que otros.
Pueden recordar mucho mejor que otras personas los detalles especificos de los cumpleafios en su infancia o los
nombres de conocidos. Estas habilidades relacionadas con la memoria visual, si se utilizan de manera efectiva,
también pueden ayudarles a destacar en la destreza lectora.

Conclusion

A la gran mayoria de los ninos con sindrome de Down les va muy bien en la vida. Con los apoyos y seguimientos
médicos adecuados, la esperanza de vida de las personas con sindrome de Down ha aumentado de los 15 a los
65 anos en las ultimas décadas.

Autor: Dr. Kishore Vellody — Hospital Infantil de Pittsburgh
Informacién en audio (inglés) disponible en el siguiente enlace: www.chp.edu/dscpodcast
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