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EL SINDROME DE DOWN:;
Un reto para el pediatra de hoy

Bertha Gallardo *

INTRODUCCION

| Sindrome de Down (SD) es la forma sindrémica mds frecuente de

retardo mental. Uno de cada 700 recién nacidos sin distingos de

raza o de status socioecondmico o cultural, se diagnostica como
portador de este sindrome (1). Es importante saber reconocerlo, tanto
para confirmar el diagndstico, como programar una guia para el manejo,
una adecuada supervision médica, evitar la ocurrencia de casos y su
recurrencia.

El recien nacido presenta como manifestaciones principales una
hipotonia relativa (por la hipertonia transitoria M recien nacido), cara plana
con fisuras palpebrales orientadas hacia arriba, orejas pequenas con
borde aplanado, cuello corto y frecuentemente linea simiana y
clinodactilia en las manos y separacion halucal en el pie (fig 1). Las
caracteristicas faciales se acentuan con elllanto (1 2) (fig 2) .

Cerca M 40% de nifos con SD, presentan alguna malformacion
asociada, la mitad cardiovascular o digestiva. Se puede afimar que
presentan cualguier malformacion que se puede presentar en el nifo No
Down, pero con frecuencia aumentada (3). Asi, si la fisura labiopalatina
tiene una frecuencia de 111000 en la poblacién general, su frecuencia es

Fig 1

Fig 2
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El diagndstico se confirna con el estudio
M cariotipo. Este estudio no permite conocer el
grado de retardo o la capacidad de aprendizaje
M paciente pero si conocer el tipo de sindrome,
trisomia 21 libre, mosaico o la forma mds rara
pero potencialmente hereditaria, la debida a una
tfranslocaciéon, un areglo cromosémico que
puede encontrarse en alguno de los padres (4,5)
(grdfico 1).

Denominacion Trisomia Translocacion
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NlUmero de 47
cromosomas

Frecuencia 9 9
en S. Down % S

Riesgo aprox.

de recurrencia Entre 5 y 100%

ETIOLOGIA - GENETICA

EISD se presentaen 1 de 700 nacimientos
en la poblacién general. Esta frecuencia varia
notablemente segun la edad matemna. Asi, una
gestante joven tiene un riesgo de 1 en 2000 de
tener un nino con SD, mientras una gestante de 40
anos tiene un riesgo de 1 en 100 (fabla 1) debido
a un aumento de no disyuncién (separacion)
cromosdmica durante la meiosis maternay a una
menor selectividad uterina, Sin embargo a pesar
de que el riesgo relativo de la gestante joven es
menor, la frecuencia global de ninos nacidos con
SD es mayor en las parejas jdvenes debido a que
el mayor nimero de embarazos es en esta
poblacién (grafico 2). El iesgo de recurnrencia si
existe una translocacién varia segun el tipo de
franslocacioén y el sexo del progenitor de origen
pero es independiente de la edad materna. En
las franslocaciones 13/21, 14121, 15/21 su riesgo
de recurrencia es del 15% si la portadora de la
fransiocacion es la madre y del 5% si es el padre-,
en las fransiocaciones 21/22, un 10% de riesgo si
es la madre, un 2% si es el padre; mas para la
tfransiocacion 21121 existe un 100% de riesgo de
trisomia o de aborto espontdneo por monosomia
delcromosoma 21 (2,5,17).
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El tercero cromosoma
21 esta unido a otro

Depende de si alguno de
1a2% los padres es portador

DIAGNOSTICO PRENATAL

Para el diagndstico prenatal existen dos
niveles de pruebas. El primero, que sirve para el
tamizaje de muijeres jovenes en riesgo, consiste
en el estudio combinado de la alfa fetoproteina,
el estriol y la gonadotrofina corionica subunidad
beta libre- Estos estudios
combinados con la edad
materna, la edad
gestacional y el peso de
la gestante dan una cifra
de riesgo para el
embarazo en curso entre
la 12 yla 14 semanas de
gestacion, Si el riesgo es
mayor gue 11200 se pasa
al segundo nivel de
pruebas- el estudio de los
cromosomas en el liquido
amniético o en las
vellosidades coriales.
(18,19,20). ElI estudio
125 ecografico fetal,
principalmente de la
region de la nuca, puede
contribuir a la valoracion
del riesgo. Una
franslucencia o edema nucai, mayor de 4 mm.
sugiere riesgo de dalteracion cromosdmica en
30% de los casos, y de estos, la mitad (15%)
correponderian afrisomia 21 (20).

Mosaicismo

46/47
En unas células hay
46 y en otras 47

4%

El estudio del liguido amnidtico, o
amniocentesis es la prueba de eleccion en la
gestante mayor de 35 anos y en aquellas que
presentan riesgo aumentado por los estudios
mencionados anteriormente. El conocimiento de
un embarazo con trisomia 21, no es de ayuda
peaion bendaw €n [atoanielto es ieroguerorpeo

INCIDENCIA DE SINDROME DOWN Y EDAD MATERNA

Edad materna  Incidenciade SDown  Edadmeterna Incidencia de S Down

20 12000 35 1350
21 1/1700 36 1300
2 1/1500 37 12250
PA] 1/1400 38 17200
24 1/1300 39 1/150
25 1/1200 40 17100
26 1/1100 4 1/80
27 171050 2 1770
28 171000 43 1/50
29 1/950 4 1/40
30 1/900 45 130
31 1/800 46 1725
2 17720 47 1220
33 1/600 48 1715
34 1/450 49 1710
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MALFORMACIONES ASOCIADAS
MAS FRECUENTES

Alteraciones cardiovasculares.-

Los defectos se presentan en un 40% de
pacientes y es la causa de muerte en un 20%. El
defecto mds frecuente es el defecto del
conducto auricu loventricu lar, sobre todo de la
almohadilla endocdrdica seguido de los defectos
de comunicacion del tabigque auricular y
ventricular (CIA, CIV) (1,2,4). Todo nino con SD debe
ser evaluado por el cardidlogo al nacimiento y el
pediafra no debe olvidarse del estudio del
corazén en cadavisita (6,7,8).

Malformaciones gastrointestinales.-

Malformaciones gastrointestinales ocurren
en 10 a 18% de los pacientes, incluyen las
emergencias quirdrgica como atresia esofdgica
con o sin fistula traqueoesofdgica, ano
imperforado, y otras como estenosis pildrica,
enfermedad de Hirschprung o pancreas anular(
1,2,6,7,8).

Funcién Tiroidea.-

El hipoftiroidismo en el niho con SD es
complejo. El hipaotiroidismo congénito se detecta
en 1 % (diez veces mdas que en la poblacion
general). En la infancia se encuentra
hipotiroidismo adquirido en 2% de ninos Down,
entre los 2y los 4 anos. La tiroiditis se presenta en un
porcentaje de 3 a 6%, con mayor riesgo despues
de los 5 anos. El control de T4 y TSH seriado, desde
el nacimiento y anualmente es importante e
imprescindible ya que su presencia acentua las
dificultades sicomotrices de nuestros ninos |
6,7,8,9).

Audicién.

El estudio de la audicion debe realizarse al
ano y repetirse cada 2 anos, ya que de 40 a 60%
de los ninos presentan una hipoacusia de
conducciéon por la frecuencia de oftitis media
crénica. Cerca de 20% presentan  hipoacusia
neurosensorial de causa no bien conocida
(1,2,8,9,10).

Subluxacién atlantoaxial.-

En el SD la inestabilidad de la articulacion
atlanto axial estd presente en un 10-30%. Es
debida alalaxitud de los ligamentos de la primera
y segunda vértebra cervical. Su diagndstico se
hace cuando el intervalo atlantoaxoideo es mayor
de 5 mm. Su presencia excluiria al paciente de
actividades deportivas bruscas que pongan el
cuello en tensién como volantines, zambullidas a
la piscina, salto alto, deportes de contacto (luchaq)
(6,7.8,11,12).

Deberd solicitarse una radiografia de
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columna lateral entre los 3 © 4 anos v si es positiva
controlarse cada 3 a 4 anos. Si es negativa el
control debe seralos 10 anos.
Anormalidades oftalmolégicas.-

Por la frecuencia de cataratas, estrabismo
y nistagmo (20%), estd indicada una evaluacion
oftalmoldgica antes de los seis meses, Por la mayor
tendencia al desarrollo de problemas de
refraccion (30-40%), como miopia e
hipermetropia debe hacerse un control
oftalmolégico anual por el pediatra y/o por el
oftalmdlogo. El queratocono se presenta en 1 a
8% de adolescentes con SD, por lo que debe
seqguir el estudio por el offaimdlogo anualmente
(1,2,6,7.,8).

CRECIMIENTO Y DESARROLLO

El pediatra debe considerar al nino con SD,
como cualquier otro nino. Los controles de peso y
talla, alimentaciéon y vacunas se realizardn en las
fechas indicadas Debemos recordar que el
perimetro cefdlico y la talla de los nifos con SD es
menor que de sus hermanos (tablas 2,3,45), La
tendencia a la obesidad obliga a una adecuada
orientacién nutricional y actividades fisicas
(6.7.8.13).

Se dice gue el paciente con SD tiene un
promedio de vida corta- Su supervivencia es de 50
a 60 anos, lo que se debe a la alta mortalidad y
morbilidad de los primeros anos (14). Su sistema
inmunoldgico no estd bien desarrollado (sistema
celular y humoral) predisponiéndolo a un mayor
numero de infecciones. Las infecciones deben
fratarse de la misma manera que frente a ofros
pacientes (6,7).

La rehabilitacion debe iniciarse lo mds
precozmente posible, apenas diagnosticado el
nino( 15) Solo debe diferirse cuando las
condiciones de salud no lo permitan. Los padres
debeninvolucrarse en el proceso de rehabilitacion
en todo momento, siguiendo los consejos M
Pediatra. Ellos deben ser informados que muchas
de las anomdalias fisicas y deficiencias asociadas
pueden ser corregidas y fratadas en la actualidad,
y que atfravez de programas educacionales
especiales pueden desarollar al mdximo su
potenciai cognoscitivo, incrementando asi su
aceptacion social, logrando en muchos casos
ingresar al mercado laboral. Todos estos avances
han contribuido a la desi instituciona 1 izacién de
las personas con SD.
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EVALUACION Y SEGUIMIENTO DE LOS NINOS CON SINDROME DE DOWN

De 0-1 ano .- Esimportante el diagndstico. Dar a conocer a sus padres la causa, el riesgo de
recurrencia y un adecuado asesoramiento genético y estimulacion

recoz.

? Las complicaciones mds frecuentes que deben estudiarse a esta edad son:

Cardiopatia congenita Evaluacioén cardiolodgica delneonato yalos 8 meses.

Hipotiroidismno congénito Medicién de T4, TSH en el neonato.

Audicion Prevencion de la ofitis media serosa

Anormalidades oculares Descarte de cataratas, estrabismo y nistagmo

Evaluacion hematoldgica Descartar leucemia o hiperplasia mielode
fransitoria

De 01 a 04 anos.- No descuidarla evaluacion del crecimiento y desarrollo.
Enfatizar terapia de lenguaje y autovalimiento.

Audicion Valoracion audiométrica anual
Inestabilidad atlanto-axial Radiografias cervicallateralalos 3 anos
Evaluacion odontoldgica Anual. Enfatizar Higiene oral
Errores de Refraccion Estudio en consultorio pedidtrico anuall
Alos 4 anos .-

Evaluacion oftalmologica Anual

Tiroides Anual. Dosaje de T4y TSH

Evaluaciéon hematoldgica Anual. Descartarleucemia

De 5 a 12 anos.- Valoracion del cociente intelectual para la ubicacion educativa.,
Crecimientoy estado nutricional, evitar el sobrepeso y la obesidad con regimen
dietético adecuado y actividad fisica apropiada y terapia ocupacional y

laboral.
Evaluacion oftalmoldgica Anual. Descartar gueratocono
Tiroides Anual despues de los diez anos
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Nifios con Sindrome Down Nifias con Sindrome Down

Crecimiento de 1 a 36 meses Crecimiento de 1 a 36 meses
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Autorizado por la Dra. Maria Isabel Quiroga de Michelena Autorizado por la Dra. Maria Isabel Quiroga de Michelena
Nifios con Sindrome Down Nifias con Sindrome Down
Crecimiento de 2 a 18 afios Crecimiento de 2 a 18 afios
5 7
3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18
Tabla 4 Tabla 5
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El mejor apoyo que se puede brindar al nino con
SD. ademds de amor y dedicacion, es la
estimulacion precoz desde el periodo neonatal en
todos los campos (fisico, sicolégico y social). La
responsabilidad del crecimiento y desarrollo
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