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INTRODUCCION 

• El Sindrome de Down (SD): 

– Primera causa genética de retraso mental 

– Cromosomopatía mas frecuente y mejor conocida  

 

• Incidencia ha ido disminuyendo 

– Planes de diagnostico prenatal 

 

• Mayor esperanza y calidad de vida  programas 

específicos de salud 

 



ETIOLOGIA 

• 95% de casos  debido a la no disyunción meiótica en el óvulo  

 

• 4%  translocación robertsoniana entre cromosoma 21 y otro 

cromosoma acrocéntrico (14 o el 22) 

 

• 1%  mosaico; fenotipo variable 



CARACTERISTICAS 

• Síndrome = conjunto de signos + síntomas 

 

 

 

Pelo fino 

Cabeza braquicefalica pequeña 

Epicantus 

Hendidura palpebral oblicua 

Macroglosia 

Paladar ojival 

Iris moteado (manchas 

de Brushfield) 

Puente nasal aplanado 

Orejas pequeñas 

Exceso de piel en nuca 



CARACTERISTICAS 

Epicantus 

Iris moteado (manchas 

de Brushfield) 



Manos cortas y anchas 

Hipoplasia falange media del 5º dedo 

Signo de la sandalia 

CARACTERISTICAS 



CARACTERISTICAS 
 Desarrollo psicomotor 

 

•Función cognitiva variable 

 

•No relación fenotipo - función 
cognitiva 

 

•Puntos fuertes:  

– Desarrollo social 

– Comunicación no verbal 

 

•Beneficios programas de 
intervención temprana 

 

 





• Epigalocatequina galato (EGCG): 

– Capaz de inhibir proteína Dyrk1A 

– EGCG + estimulación cognitiva  cambios en 

memoria y funciones ejecutivas 



SEGUIMIENTO 

• Mismos controles periódicos y vacunas que 

cualquier otro niño 

 

• Prestar atención a las complicaciones que pueden 

aparecer inherentes a su cromosomopatía 





Desarrollo físico (póndero-estatural) 



 
Desarrollo físico (póndero-estatural) 

 • Desarrollo físico más lento 

 

• Tablas de crecimiento estandarizadas: 
www.growthcharts.com 

 

• Si disminución del crecimiento en referencia a las tablas  
investigar cardiopatía congénita, hipotiroidismo, celiaquia... 

 

• Estirón puberal menos vigoroso y suele ocurrir antes 

 

• Mayor prevalencia de obesidad  

 

• Intervención  dieta equilibrada + aumento de actividad 
física 

http://www.growthcharts.com/






Problemas cardíacos 



 

 
• 40-62% 

• Examen clínico normal no excluye cardiopatía 

– ecocardiograma en los primeros 2 meses de vida  

   Si cardiopatía  necesidad de profilaxis 

antibiótica ante procedimientos que supongan riesgo de 

endocarditis bacteriana (dental, nefrourológico...) 

– ecocardiograma 18 - 20 años  descartar patología 

valvular  

• Riesgo de desarrollar hipertensión pulmonar si 

comunicación interventricular o canal atrioventricular 

 

Problemas cardíacos 





Alteraciones de la función tiroidea 



Alteraciones de la función tiroidea 
 

• 45%  + frec. elevaciones aisladas de la TSH 

 

• Estudio cada 6 meses hasta el año 

 

• Posteriormente controles anuales 

– Ac antitiroideos si se demuestra hipotiroidismo  

 



Trastornos odontológicos 



Trastornos odontológicos 

• Características: 
– Retraso en la erupción 

– Erupción irregular de dientes 

– Aparición de manchas blanquecinas de hipocalcificación 

 

• Enfermedad periodontal   sector anteroinferior  

• Tendencia a maloclusiones dentarias 

• Bruxismo hasta en el 70%  

• Intervención:   
– medidas de higiene bucodental  

– tratamiento con ortodoncia si precisa 



Enfermedad celíaca 



Enfermedad celíaca 

• 4 - 7%  habitualmente silente, asintomática o atípica 

 

• Cribado sistemático a los 2-3 años de edad 
– anticuerpos antitransglutaminasa (ATGt-IgA) 

– ATGt tipo IgG  casos que asocian déficit de inmunoglobulina A 
(IgA) 

 

• Si resultado inicial (-)  no excluye posibilidad de que 
desarrolle enfermedad 

 

• Repetir marcadores a los 6-7 años 



Trastornos oculares y auditivos 



Trastornos oculares y auditivos 

• Mas del 50%  

 

• Oculares  + frec = estrabismo, miopía, hipermetropía y cataratas 

• Exploración oftalmológica dentro del primer año de vida 
– Si exploración normal  controles cada dos años 

 

• Auditivos   mayoría  hipoacusia de conducción secundaria a:  
– otitis media serosa, colesteatoma, estenosis conducto, cerumen… 

 

• Correlación  audición - problemas del lenguaje  

• Cribado universal hipoacusia sensorial en primer semestre de vida 

• Anual hasta los tres años y posteriormente cada dos años 

• Primeros síntomas a partir de la 2º década de la vida 



Inestabilidad atlantoaxoidea 



Inestabilidad atlantoaxoidea 

• 10-20% 

• Espacio 5 mm o más, atlas - apófisis odontoides del axis 

• Mayoría  asintomáticos 

• Diagnóstico  radiografía lateral columna cervical: 

flexión, neutra y en extensión, entre 3-5 años 

– espacios superiores a 5 mm  busca de síntomas de 

compresión medular + RMN  

• Seguimiento clínico en todas las revisiones 

• Algunos protocolos repiten cribado a los 6 años 



Otros problemas médicos 

• Criptorquidia 40% 

• Bronquitis, neumonías, sinusitis y otitis 

• 10% recién nacidos  reacción leucemoide 

• Apneas obstructivas del sueño 45% 

• Digestivo: 10- 12% nacen con malformaciones 

intestinales  atresia duodenal, enfermedad de 

Hirschsprung 

• A partir de los 18 años buscar signos de demencia 

precoz 



Inmunizaciones 

• Vacunas recomendadas en la población general 

 

• “Inmunosupresión relativa”  

(déficit de subclases IgG2 e IgG4), 

• Malformaciones anatómicas 

• Comorbilidad con cardiopatías  

y enfermedad respiratoria crónica 

 

 

  Gripe anual 



Alteraciones comportamiento 

• Revisar desarrollo y ubicación en la escuela  

• Analizar socialización, situación familiar y relaciones  

• Detectar problemas de conducta  trastornos médicos, 
psiquiátricos, neurológicos… 

• Asesorar a las familias sobre la transición de la escuela 
elemental a la escuela media 

• Analizar progresión de cambios físicos y psicológicos 
durante la pubertad 



Etapa puberal/reproductiva 

• Mayoría varones infértiles 

• Analizar con los pacientes y sus familias la 
anticoncepción y la prevención de enfermedades de 
transmisión sexual 

• Pueden querer hablar sobre esterilización 

• La esterilización queda despenalizada en España en 
el artículo 156 del Código Penal cuando la persona 
«adolezca de grave deficiencia psíquica» y la práctica 
«haya sido autorizada por el juez» 

• Convención de los Derechos de las Personas con 
Discapacidad -ratificada por España en 2008-  «las 
personas con discapacidad, incluidos los niños y las 
niñas, mantengan su fertilidad, en igualdad de 
condiciones con las demás» 



 



CONCLUSIONES  

• Primera causa genética de retraso mental 

 

• Con soporte educacional adecuado <10% retraso 
mental profundo 

 

• Tablas propias de crecimiento 

 

• Conocimiento de riesgos y problemas asociados al 
SD permite conocer qué alteraciones pueden 
aparecer y en qué momentos de la vida del 
individuo  prevención y diagnóstico precoz 
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