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INTRODUCCION

* El Sindrome de Down (SD):

— Primera causa genética de retraso mental
— Cromosomopatia mas frecuente y mejor conocida

 |ncidencia ha ido disminuyendo
— Planes de diagnostico prenatal

« Mayor esperanza y calidad de vida = programas
especificos de salud
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ETIOLOGIA

95% de casos - debido a la no disyuncion meidtica en el ovulo
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CARACTERISTICAS

«  Sindrome = conjunto de signos + sintomas

Pelo fino

Cabeza braquicefalica pequena

Epicantus

Hendidura palpebral oblicua

Macroglosia

Paladar ojival

Iris moteado (manchas
de Brushfield)

Puente nasal aplanado

Orejas pequeiias

Exceso de piel en nuca
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CARACTERISTICAS
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CARACTERISTICAS

Pliegue
Pliegues simiano
palmares
normales

Hipotonia
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CARACTERISTICAS

Desarrollo psicomotor

*Funcidn cognitiva variable

*No relacion fenotipo - funcion
cognitiva

*Puntos fuertes:
— Desarrollo social
— Comunicacion no verbal

*Beneficios programas de
intervencion temprana

3% 5% . Retraso mental

0%

1%

41%

profundo

Retraso mental
severo

Retraso mental
moderado

Retraso mental
ligero

. Inteligencia limite

. Retraso madurativo

Sin diagnostico
de retraso mental
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Tabla Il. Desarrollo motor y de lenguaje en nifios con sindrome de Down

(elaboracién propia a partir de: DSMIG 2000. Cunningham, 1988. Down's
syndrome. An introduction for parents. Souvenir Press Ltd. Human Horizon Series)

item Edad media Edad media + 2 DS
(en meses)

Enderezamiento cefalico en prono 3 6
Cont. cefalico vertical 4 8
Reaccién apoyo lateral 8 12
Reaccién apoyo anterior 8 13
Sedestacién estable 10 13
Bipedestacién 13 21
Volteo 8 12
Rastreo 14 22
“Rodar” 12 17
Gateo 18 27
Marcha libre 24 33
Balbuceo ] 18
Responde a palabras familiares 13 18
Primeras palabras con significado 18 36
Muestra deseos con gestos 22 30
Hace frases de 2 palabras 30 60
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THE LANCET

Neurology
Online First Current Issue Alllssues Multimedia ~ Information for Authors
| | Allcontent v | | search | Advanced Search
<Previous Article Volume 15, No. 8, pgo1-810, July 2016 Mext Article =

. Articles

Safety and efficacy of cognitive training plus epigallocatechin-
3-gallate in young adults with Down's syndrome (TESDAD): a
double-blind, randomised, placebo-controlled, phase 2 trial

Epigalocatequina galato (EGCG):
— Capaz de inhibir proteina Dyrk1A

— EGCG + estimulacion cognitiva - cambios en
memoria y funciones ejecutivas
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SEGUIMIENTO

« Mismos controles periddicos y vacunas gue
cualquier otro nino

* Prestar atencion a las complicaciones que pueden
aparecer inherentes a su cromosomopatia

.
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Tabla I. Principales problemas de salud en personas con sindrome de Down

(excluida la etapa neonatal)

Problema Prevalencia
Cardiopatia congénita 40-62%
Hipotonia 100%
Retraso del crecimiento 100%
Retraso mental 97,3%
Alteraciones de la audicion 50%
Problemas oculares

® Errores de refraccion 50%

e Estrabismo 44%

e Cataratas 5%
Anormalidad vertebral cervical 10%
Alteraciones tiroideas (formas clinicas y 45%
subclinicas)

Sobrepeso Comun
Trastornos convulsivos 5-10%
Problemas emocionales y de conducta Comun

Demencia prematura (5%-6* década)

18,8% -40,8%*

Problemas dentales (enfermedad periodontal, caries, 60%
maloclusioén...)

Disgenesia gonadal 40%

Enfermedad celiaca 3-7%

Apnea obstructiva del sueno 45%

* Datos no fiables, ausencia de estudios epidemioldgicos amplios.
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Desarrollo fisico (péndero-estatural)

0
Servicio de
Pediatria




Desarrollo fisico (péndero-estatural)
Desarrollo fisico mas lento

Tablas de crecimiento estandarizadas:
www.growthcharts.com

Si disminucion del crecimiento en referencia a las tablas -
Investigar cardiopatia congénita, hipotiroidismo, celiaquia...

Estiron puberal menos vigoroso y suele ocurrir antes
Mayor prevalencia de obesidad

Intervencion - dieta equilibrada + aumento de actividad

fisica X
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http://www.growthcharts.com/
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Problemas cardiacos
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Problemas cardiacos

40-62%
Examen clinico normal no excluye cardiopatia

— ecocardiograma en los primeros 2 meses de vida

&> Si cardiopatia > necesidad de profilaxis
antibiotica ante procedimientos que supongan riesgo de
endocarditis bacteriana (dental, nefrourologico...)

— ecocardiograma 18 - 20 anos - descartar patologia
valvular

Riesgo de desarrollar hipertension pulmonar si
comunicacion interventricular o canal atrioventricular

+ ¥

Servicio de
Pediatria




Tabla Ill. Distribucién de
cardiopatias congénitas en sindrome

de Down (distribucion porcentual
sobre el total de cardiopatias)

Tipo de cardiopatia %
Defecto septo auricular 45
Defecto septo ventricular 25
Ostium Secundum 3
Ductus persistente i
Tetralogia de Fallot 4

.
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Alteraciones de |3 funcién tiroidea
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Alteraciones de |3 funcién tiroidea

« 459% -> + frec. elevaciones aisladas de la TSH
 Estudio cada 6 meses hasta el ano

« Posteriormente controles anuales
— Ac antitiroideos si se demuestra hipotiroidismo
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Trastornos odon’colégicos
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Trastornos odontolégicos

Caracteristicas:

— Retraso en la erupcion

— Erupcion irregular de dientes

— Aparicion de manchas blanquecinas de hipocalcificacion

Enfermedad periodontal = sector anteroinferior
Tendencia a maloclusiones dentarias
Bruxismo hasta en el 70%

Intervencion:
— medidas de higiene bucodental
— tratamiento con ortodoncia si precisa

+ ¥

Servicio de
Pediatria




Fnhfermedad celiaca
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Fnhfermedad celiaca

4 - 7% -> habitualmente silente, asintomatica o atipica

Cribado sistematico a los 2-3 anos de edad
— anticuerpos antitransglutaminasa (ATGt-IgA)

— ATGt tipo IgG - casos que asocian déficit de inmunoglobulina A
(I9A)

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

Repetir marcadores a los 6-7 anos
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Trastornos oculares y auditivos
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Trastornos oculares y auditivos

Mas del 50%

Oculares - + frec = estrabismo, miopia, hipermetropia y cataratas

Exploracion oftalmoldgica dentro del primer afio de vida
— Si exploracion normal - controles cada dos anos

Auditivos = mayoria hipoacusia de conduccion secundaria a:
— oftitis media serosa, colesteatoma, estenosis conducto, cerumen...

Correlacion audicion - problemas del lenguaje

Cribado universal hipoacusia sensorial en primer semestre de vida
Anual hasta los tres anos y posteriormente cada dos anos
Primeros sintomas a partir de la 2° decada de la vida
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Inestabilidad atlantoaxoides




Inestabilidad atlantoaxoides

10-20%
Espacio 5 mm o mas, atlas - apofisis odontoides del axis
Mayoria asintomaticos

Diagnaostico - radiografia lateral columna cervical:
flexion, neutra y en extension, entre 3-5 anos

— espacios superiores a 5 mm - busca de sintomas de
compresion medular + RMN

Seguimiento clinico en todas las revisiones
Algunos protocolos repiten cribado a los 6 afnos
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Otros problemas médicos

Criptorquidia 40%

Bronquitis, neumonias, sinusitis y otitis
10% recién nacidos - reaccion leucemoide
Apneas obstructivas del sueno 45%

Digestivo: 10- 12% nacen con malformaciones
Intestinales = atresia duodenal, enfermedad de
Hirschsprung

A partir de los 18 anos buscar signos de demencia
precoz
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Ihmunizaciones

« Vacunas recomendadas en la poblacion general

* “Inmunosupresion relativa”
(déficit de subclases 1gG2 e IgG4),
« Malformaciones anatomicas

« Comorbilidad con cardiopatias
y enfermedad respiratoria cronica

.
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Alteraciones comportamiento

Revisar desarrollo y ubicacion en la escuela
Analizar socializacion, situacion familiar y relaciones

Detectar problemas de conducta - trastornos medicos,
psiquiatricos, neurologicos...

Asesorar a las familias sobre la transicion de la escuela
elemental a la escuela media

Analizar progresion de cambios fisicos y psicologicos
durante la pubertad

X0
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Etapa puberal/reproductiva

Mayoria varones infértiles

Analizar con los pacientes y sus familias la
anticoncepcion y la prevencion de enfermedades de
transmision sexual

Pueden querer hablar sobre esterilizacion

La esterilizacion queda despenalizada en Espafia en
el articulo 156 del Codigo Penal cuando la persona
«adolezca de grave deficiencia psiquica» y la practica
«haya sido autorizada por el juez»

Convencion de los Derechos de las Personas con
Discapacidad -ratificada por Espana en 2008- = «las
personas con discapacidad, incluidos los nifos y las
ninas, mantengan su fertilidad, en igualdad de

condiciones con las demas»
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Tabla V. Gufa de actividades preventivas en nifios con SD

RN 2 4 3 4 5 6 8 9 10 11 12 13 14
meses meses  meses  Mmeses afios afios afos  afos afios aflos afos afios afios afos  afos
Cariotipo
Consejo +
genético
Actividades
Preventivas + + + + + + + + + + + + + +
PAAS
Crecimiento
e + + + + + + + + + + + + + +
Nutricion
EvEliEg ECO Ecocardiograma
cardiaca
Evaluacion PETC N N N N N N +
audicioén OEA
Evaluacion Reflejo
- . + + + + + + + +
oftalmoldgica rojo
Evaluacién TSH al . e
A + + + + + Anticuerpos antitiroideos + +
tiroides nacer
Crll?ado e Anticuerpos Anticuerpos
celiaquia
Flanion Control Controles semestrales. Estudio de maloclusion bianual
bucodental Sellado
Cribado
columna Rx. columna cervical
cervical
Desarrollo
: + + + + + + + + + + + + + +
psicomotor
Coordinacién
con servicios Atencién temprana + + + + + + + + + + +

educativos




CONCLUSIONES & s

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
iIndividuo - prevencion y diagndstico precoz
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