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Presentacion
Sanitas

Un paso mas hacia la integracion plena

Uno de los retos del sistema sanitario espanol es
garantizar la igualdad de oportunidades y la
accesibilidad universal en la atencién sanitaria a las
personas con discapacidad.

En los Gltimos afnos, la Fundaciéon Sanitas ha
apoyado la investigacion y la generacién de
conocimiento en discapacidad. El “Programa
Espafiol de salud para personas con sindrome de
Down 2010” es un paso mas en la voluntad de
Sanitas de facilitar el acceso a la salud para las
personas con discapacidad.

Nuestro grupo de empresas ha creado un Programa
de Discapacidad bajo el lema “Todos iguales, todos
diferentes”. Esta formulado como un proyecto de
gran envergadura que refleja nuestro compromiso
con el avance en el acceso a la salud de las
personas con discapacidad y el fomento del
conocimiento en discapacidad y salud.

La Fundacién Sanitas apoya investigaciones que
contribuyan a incrementar la integracion plena de
las personas con sindrome de Down en la sociedad.
En nuestro objetivo hemos encontrado en Down
Espafia un gran aliado. Desde 2007, trabajamos
conjuntamente para ofrecer atencién médica a
personas con sindrome de Down.

El desarrollo y puesta en marcha de Sanitas
Accesible Sindrome de Down nos ha permitido
conocer de cerca y a fondo las necesidades médicas
diarias de este colectivo, formado por cerca de
34.000 personas en nuestro pais.

Buen ejemplo de ello es este "Programa Espanol de
salud para personas con sindrome de Down 2010",
un documento que esperamos sea de utilidad para
los profesionales médicos que atienden a este
colectivo, y ayude a mejorar su salud y su calidad
de vida.

Yolanda Erburu
DIRECTORA GENERAL DE LA FUNDACION SANITAS



Presentacion
DOWN ESPANA

Fomentar e impulsar la salud en el conjunto de toda
la poblacién es un objetivo fundamental de cualquier
sociedad. En nuestro caso la extension de este
principio a la poblaciéon de personas con sindrome
de Down es obvio.

Desde el momento del diagndéstico los profesionales
han de estudiar la posible existencia de las
alteraciones mas frecuentes en los recién nacidos
con sindrome de Down, para diagnosticarlas y
tratarlas. A partir de este primer diagnéstico y
tratamiento, si es necesario, ha de seguirse de
manera regular el proceso de maduracion biolégica
del nino, teniendo en cuenta que los nifos con
sindrome de Down han de ser seguidos clinicamente
de la misma manera que los demas.

En lineas generales con la atencion temprana y la
exposicion a los estimulos normales del mundo real,
el cerebro va a desarrollarse lo suficiente como para
alcanzar una calidad de vida y una autonomia social
adecuada. Ademas las capacidades de desarrollo
intelectual estan presentes a lo largo de toda la vida
de las personas con sindrome de Down. Es por lo
tanto preciso hacer un seguimiento clinico normal
del desarrollo del nifio con sindrome de Down, sin

excesivos controles que hagan demasiado diferente
la vida del nifo y de su familia. Los familiares
necesitan estar informados de manera clara y
precisa de los progresos de su hijo/a y de las
posibilidades de mejora, para que con su apoyo
pueda conseguirse una plenitud de sus capacidades
organicas y mentales.

Esta nueva edicion del Programa Espafol de Salud
pretende ser un instrumento de apoyo a las familias
y a los médicos y personal sanitario de las unidades
especiales, de atencion primaria y de los centros
hospitalarios, que han de estar preparados para
responder en cada edad a las necesidades y
seguimientos preventivos que las personas con
sindrome de Down necesitan. Es importante que
—como en el caso del documento que tienes en tus
manos- las asociaciones y fundaciones, en
comunidad con la administracién, hagan llegar a
estos profesionales la informacion actualizada,
mediante actividades de investigacion, formacién y
divulgacién. Nuestro mas sincero agradecimiento a
quienes lo han hecho posible.

Pedro Otén Hernandez
PRESIDENTE DE DOWN ESPANA






Introduccion

Al ofrecer este Programa de Salud para Personas con sin-
drome de Down nos identificamos con el término de
salud, entendida como un estado de completo bienes-
tar fisico, mental y social. El programa, pues, es un
medio con el que intentamos aproximarnos a ese obje-
tivo ideal, nunca plenamente alcanzado.

La necesidad de establecer o confeccionar un programa
surge de la realidad biol6gica del propio sindrome de
Down. Por tratarse de una trisomia del cromosoma 21,
la alteracién genética desequilibra la funciéon de nume-
rosos genes que en él se encuentran y, en consecuencia,
pone en riesgo el pleno desarrollo y la funcién de diver-
sos 6rganos y sistemas del organismo humano, en cual-
quier etapa de la vida.

No se puede desligar la vision sobre el sindrome de
Down de la consideracién del ser humano que lo tiene
durante toda su vida, porque esta consideracion con-
diciona de manera radical la forma de analizar los pro-
blemas que plantea. La persona con sindrome de Down
es, ante todo y por encima de todo, una rica realidad
intrinsecamente humana. Y como tal, plena de dignidad,
merecedora de toda consideracion como la que presta-
mos a cualquier otro ser humano.

Es frecuente que la vision de un profesional sobre el
sindrome de Down difiera de la que puedan tener los
padres. Para el primero, toda anomalia o alteracién

patolégica de la normalidad biolégica es una enferme-
dad o trastorno; por consiguiente, el sindrome de Down,
que se caracteriza por el hecho de que las células tie-
nen 47 cromosomas en lugar de 46, es una enfermedad
genética que se manifiesta o expresa en un conjunto
de sintomas y signos que hay que corregir, enderezar, ali-
viar o curar hasta donde sea posible. Para los padres, en
cambio, el sindrome de Down no es una enfermedad sino
un estado, distinto ciertamente del que predomina en la
naturaleza humana pero que no por ello deja de formar
parte ineludible de esa naturaleza, que se caracteriza por
su diversidad. Surgen de ese modo dos concepciones o
intereses diferentes. Por una parte, el sindrome de Down
como patologia de base que, a su vez, conlleva la posi-
bilidad de que aparezcan situaciones patolégicas diver-
sas en los distintos 6rganos que es preciso atender. Por
otra, la persona que se desarrolla, crece y vive como
cualquier otra, dotada de sus propias cualidades y carac-
teristicas, a cuyos intereses es preciso atender con la mis-
ma solicitud con que se atiende al resto de los seres
humanos.

En razén de lo expuesto, la postura mas creativa a adop-
tar ante una persona con sindrome de Down, sea cual
fuere su edad, es la de considerarla como un ser huma-
no que, como cualquier otro, presenta un conjunto de
cualidades y potencialidades que hay que ayudar a
desarrollar, asi como de problemas fisicos y psiquicos
que es preciso atender.

Introduccion
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Es imprescindible destacar a los padres y a los profe-
sionales que cada persona con sindrome de Down es (ni-
ca e intransferible, de modo que tanto sus potenciali-
dades como sus problemas abarcan un espectro muy
amplio y muy distinto de unos individuos a otros: tan-
to por la naturaleza de dichas cualidades y problemas
como por la intensidad con que se manifiestan.

De los diversos 6rganos que pueden verse afectados
por la trisomia 21, el cerebro lo es de manera cons-
tante si bien lo hace en un grado extraordinariamen-
te variable. De ahi deriva que la discapacidad inte-
lectual que acompana a toda persona con sindrome
de Down se exprese con distinta intensidad. Sin duda,
esta realidad es la que ensombrece el diagnéstico y el
nacimiento de un hijo con sindrome de Down y afec-
ta a las familias de manera marcada. Ello obliga a
los profesionales a adoptar posturas de comprension
y de apoyo personal y, al mismo tiempo, a responder
con rigor y empatia los interrogantes que las familias
plantean, lo cual exige conocimiento, prudencia y
sensibilidad.

La vida de las personas con sindrome de Down ha cam-
biado radicalmente en los Gltimos decenios. No sélo se
ha prolongado hasta alcanzar una media de esperanza
de vida proxima a los sesenta afnos, sino que la calidad
de esa vida ha mejorado ostensiblemente, pudiendo
alcanzar en muchos individuos altos niveles de auto-
nomia individual. Ese progreso se consigue mediante
la accion concertada de padres y profesionales en todos
los ambitos de la vida.

Los bebés con sindrome de Down se desarrollan al igual
qgue los demas nifos: crecen, cambian, progresan y
aprenden. Pero lo hacen de forma mas lenta y muestran
algunas diferencias. El conocimiento que hemos ido
adquiriendo sobre sus peculiaridades ayuda a los padres,
a los terapeutas y a los educadores a proporcionarles los
ambientes mas propicios y las oportunidades de apren-
dizaje mas eficientes. De ese modo, los bebés y los
nifos alcanzan el mas completo potencial que su rea-

lidad biologica les permita, y en el futuro llegaran a vivir
una vida feliz y plena en sus respectivos ambientes.

Los padres han de conocer que las respuestas del nifio
con sindrome de Down son mas lentas. Esa lentitud en
sus nuevas adquisiciones puede producir un desen-
cuentro entre los padres y el nifio que, en ocasiones,
alteraria las primeras relaciones tan importantes para
desarrollar un feliz vinculo entre ellos. Es importante
que el profesional no generalice y hable de “estos nifios”
sino de “su” hijo que, aun presentando rasgos propios
del sindrome de Down, es distinto a todos los demaés:
en ningun papel esta escrito como seré el futuro concreto
de ninguna persona con sindrome de Down.

El papel que juegan los padres es muy importante para
el desarrollo de sus capacidades y cualidades. Los pro-
fesionales y especialistas no pueden sustituirles en su
funcion y responsabilidad, y no hay accién terapéutica
alguna que ejerza un efecto duradero si no se acompa-
fia de la colaboracion permanente de los padres. Des-
de el momento en que el médico comunica a los padres
la sospecha de que su hijo tiene sindrome de Down,
con la confirmacién posterior del diagnéstico mediante
analisis cromosémico, éstos empiezan a plantearse una
multitud de cuestiones relativas al futuro del nifo, se les
aparecen fantasmas e imagenes confusas y general-
mente negativas relacionadas con las personas con dis-
capacidad intelectual. La angustia y la mezcla de sen-
timientos contradictorios respecto al hijo pueden dificultar
una relacién célida y distendida entre ellos y también en
relacién con el profesional que les atiende. Por eso es tan
importante que, en la medida de lo posible y respetan-
do siempre el “tiempo” de los padres, el profesional les
ponga en contacto cuanto antes con grupos de padres
experimentados y solicitos.

Una vez superada esta fase inicial, la pareja se encon-
trard més predispuesta a informarse y a pedir el aseso-
ramiento profesional, lo que les ayudara a aceptar al
hijo con su sindrome de Down y, al mismo tiempo, a ayu-
darle. Y comprenderan que la intervencion profesional



no priva al nifo de su afecto sino que, por el contrario,
ayuda a enriquecerlo.

En los Ultimos decenios se ha pasado desde una posi-
cion consistente en no hacer nada, “porque estos nifios
no son capaces de...” a hacerles practicar multiples
actividades para que hagan el maximo, olvidando
muchas veces lo que el nifio con sindrome de Down
realmente puede y debe hacer. Conocedores los padres
del alto nivel de desarrollo que algunas personas con
sindrome de Down alcanzan, se proponen con la mejor
intencion conseguir que su hijo “ha de ser el mejor”,
con la creencia de que ello depende exclusivamente de
las oportunidades que se le den y de las atenciones
sanitarias y educativas que se le presten. Aceptando
que éstas son esenciales, el desarrollo pleno depende
a su vez de las cualidades bioldgicas intrinsecas de

cada individuo. Es preciso, por tanto, encontrar el rec-
to equilibrio porque el exceso de intervencion y de exi-
gencias desestabiliza a cualquier individuo, y méas alin
al nifo, adolescente o adulto con sindrome de Down
que es mas vulnerable a las presiones estresantes del
ambiente.

Es bien sabido que los primeros afos de vida del nifio
son muy importantes para conseguir un desarrollo ade-
cuado. La estimulacion y demas acciones integradas
en los programas de atencién temprana son los mejo-
res instrumentos para facilitar el desarrollo del nifio con
sindrome de Down.

La integracién o inclusion social y escolar de la mayo-
ria de los nifos con sindrome de Down en centros de edu-
cacion ordinarios es una realidad, superadas las reti-
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cencias iniciales. Su escolarizacion esta dando sus fru-
tos, tanto a los propios nifios que se contemplan incor-
porados al ambiente, como a la sociedad en general
que experimenta con hechos el valor de la diversidad.
Este proceso de integracion ha sido posible merced a los
avances conseguidos en las ciencias psicolégicas y
pedagogicas, que han promovido el desarrollo de mejo-
res posibilidades de aprendizaje. Ademas, se ha ido
profundizando en la consideracién de que la inteligen-
cia es una propiedad que esta dotada de diversas dimen-
siones, no sélo las cognitivas sino las emocionales y de
relacién social.

Toda etapa de transicion en una persona es compleja,
muy en especial la adolescencia. La adolescencia de
las personas con sindrome de Down constituye un perio-
do largo y arduo. Como en cualquier otro adolescente,
este periodo esta marcado por la inestabilidad, como con-
secuencia de dejar de ser nifio para hacerse adulto. La
forma de vestir, las aficiones, el fanatismo son los vehi-
culos que sirven para canalizar sus inquietudes. Al final
de la adolescencia, el joven adulto debe haber alcanzado
un sentimiento de individualidad relativamente esta-
ble. La persona con sindrome de Down también debe
resolver los conflictos que le suscita el crecimiento pube-
ral; es posible que no se plantee con la misma intensi-
dad las reflexiones y las luchas internas de otros ado-
lescentes. Pero afade sus propias incertidumbres. Es
posible que la dinamica familiar, por el miedo al fraca-
so del hijo 0 a sus pobres expectativas, refuerce su
dependencia y obstaculice un proceso que ya de por si
es desestabilizador e inquietante.

Es dificil saber el concepto y la vivencia de su discapa-
cidad que puede llegar a elaborar un adolescente y un
joven con sindrome de Down. Durante su infancia ha ido
descubriendo sus peculiares y sucesivas dificultades en
la realizacion o el dominio de situaciones: en sus rela-
ciones sociales, en la escuela, en el trabajo. Padres y pro-
fesionales deben estar atentos para acompanarle des-
de pequeno en ese proceso de identidad personal, sin
negar su realidad pero, al mismo tiempo, resaltando

sus cualidades, competencias y logros. Es asi como se
va elaborando la autoestima que tanta importancia ha
de tener en la adolescencia y a lo largo de su vida, cuan-
do se reconozca plenamente como una persona que
tiene sindrome de Down. En todo momento se ha de
estar dispuesto a responder a sus dudas y temores, con
claridad pero con sensibilidad y empatia.

En la adolescencia, uno de los problemas que se presenta
a la familia es cémo canalizar la sexualidad de la per-
sona con sindrome de Down. En los Gltimos afos se
esta produciendo un importante cambio en la conside-
racién y la vivencia de la sexualidad, dentro de una plu-
ralidad que debe ser respetada. La sexualidad se des-
arrolla de la misma forma en una persona con 0 sin
sindrome de Down. Por este motivo es preciso ensefnar
a vivirla desde las edades mas tempranas, y a condu-
cir los propios sentimientos e impulsos. Ello puede con-
ducir, en su caso, al establecimiento de relaciones firmes
de pareja basadas en el amor y el respeto mutuos.

Uno de los grandes avances en la vida de las personas
con sindrome de Down es su creciente autonomia que
se traduce en el gjercicio de las habilidades sociales, ini-
ciado ya tempranamente (higiene, alimentacion, juego
y entretenimiento, etc.), y reforzado en la adolescen-
cia, juventud y adultez a través de las relaciones socia-
les cultivadas en la familia, vecindario, escuela y entor-
no laboral. La alfabetizacion casi generalizada, la mejoria
en la capacidad comunicativa, y la familiarizacién en la
utilizacion de servicios publicos por parte de las personas
con sindrome de Down, son los tres pilares que han
conseguido establecer formas y canales de relacion e inte-
rés que amplian el mundo en que se pueden mover. Es
asi como asientan amistades sociales en trato directo o
a través de Internet, incorporan las modas y aficiones pro-
pias de cada edad, y adquieren aficiones diversas en
el mundo de la musica, el cine, los deportes, etc.

Otro aspecto importante de la integracién social es la
incorporacién al mundo laboral dentro de una empre-
sa ordinaria. La experiencia demuestra que las personas



con sindrome de Down que estan trabajando en la
empresa ordinaria, no sélo adquieren los conocimientos
técnicos del puesto de trabajo sino que también evolu-
cionan en otras facetas de su vida. EI hecho de convi-
vir con otras personas en el trabajo con las que ha de
establecer un nuevo tipo de relaciones favorece el cre-
cimiento y la maduracién personal. La disponibilidad
de un sueldo acorde con sus méritos laborales le ayu-
da a valorar el trabajo y a programar la correcta utilizacion
del dinero. La integracion laboral exige una madurez
personal y autonomia social, ademas de la calificacién
profesional.

La vida adulta de la persona con sindrome de Down
conlleva el considerar el entorno en que se ha de des-
envolver. Gracias al creciente grado de autonomia que
consiguen, aumenta el nimero de individuos que eligen
vivir en una vivienda independiente de la de sus padres.

Por otra parte, la prolongacion de su vida hace mas
probable que sus padres fallezcan antes que ellos, o
que el marcado envejecimiento de los padres impida
atender ya a sus hijos de una manera eficaz. Se crean
asi multiples circunstancias que aconsejan tener muy en
cuenta formas alternativas de vivienda, de forma que se
pueda elegir a aquella que mejor se ajuste al proyecto
de vida.

Por Gltimo, pese a la prolongacién de la vida ya sefa-
lada, destaca la precocidad con que las personas con
sindrome de Down envejecen en comparacién con el
resto de la poblacion, incluida la que tiene otras for-
mas de discapacidad intelectual, y la tendencia a
desarrollar la enfermedad de Alzheimer. Eso exige por
parte de los profesionales atender al seguimiento perié-
dico y evaluacion de sus capacidades intelectuales y
sociales.
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Justificacion del Programa de Salud

La primera pregunta que nos debemos hacer es si es
necesario que exista un programa de salud especifico
para las personas con sindrome de Down. La respues-
ta es: Si. Ya hemos explicado que la presencia de un
cromosoma extra, que en el caso del sindrome de Down
pertenece al par 21, origina un desequilibrio en el modo
en que los genes dirigen y regulan la constitucién, el
desarrollo y la funcién de diversos aparatos, 6rganos y
sistemas del organismo humano. La consecuencia es
que, en algin momento de la vida de una persona con
sindrome de Down, pueden funcionar de manera des-
ajustada y originar una alteracion patolégica que es
causa de enfermedad.

Es cierto que alteraciones patolégicas aparecen en todos
los seres humanos. Pero esta alteracién cromosémica de
las personas con sindrome de Down es causa de mayo-
res problemas y mas frecuentes que en la poblacién
que no la tiene.

Fundamentalmente, seria bueno aclarar que, como nor-

ma general:
Los problemas que pueden aparecer no son dis-
tintos de los que aparecen en las demas personas.
Por ejemplo, el estrabismo, o el hipotiroidismo, o
las infecciones respiratorias se observan también
en la poblacion sin sindrome de Down. Lo que
ocurre es que aparecen con mayor frecuencia en las
que lo tienen.
La gran mayoria de personas con sindrome de
Down son personas sanas que no presentan pro-
blema de salud alguno (excluidas las alteraciones
en el cerebro que son practicamente constantes).
O si lo tiene, puede ser de caracter leve.
El hecho de que existan ciertos problemas médicos
en un caso concreto, no significa que hayan de
aparecer todos en todas las personas con sindro-
me de Down. Existe una gran variabilidad entre
los distintos individuos.
Los avances médicos han conseguido que la

inmensa mayoria de los problemas de salud pue-
dan ser tratados. A veces, la solucién es definiti-
va (correccion de una anomalia congénita, cura-
ciéon de una leucemia); otras veces la terapéutica
no suprime la enfermedad, pero la alivia o consi-
gue suprimir sintomas y complicaciones.

La experiencia acumulada durante los tltimos cuaren-
ta afos ha permitido conocer cada vez mejor cuéles
son los problemas médicos que mas frecuentemente
aparecen en las personas con sindrome de Down. Inclu-
so se ha podido comprobar con qué frecuencia apare-
cen y a qué edad es mas probable que lo hagan. En
consecuencia, esto significa que actualmente dispone-
mos de magnificos medios para vigilar la salud de las per-
sonas con sindrome de Down, porque sabemos lo que
puede ocurrir y cuando puede ocurrir. Si esto es asi, de
lo que se trata es de poner los medios para detectar el
problema lo antes posible, y aplicar las soluciones tera-
péuticas.

Con frecuencia, los individuos con sindrome de Down no
aciertan a explicar o avisar de muchos de los problemas
que les aparecen. Piénsese, por ejemplo, que se ha
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comprobado que muchos de ellos tienen reducida la
sensibilidad a ciertos tipos de dolor. Esto obliga a rea-
lizar exploraciones sistematicas que rastreen los posibles
problemas y los detecten.

Asi es como han ido apareciendo los programas de
salud especificos para las personas con sindrome de
Down. Los inicié la Dra. Mary Coleman en Estados Uni-
dos en la década de los setenta del siglo pasado y se han
ido ampliando, mejorando y extendiendo por todo el
mundo. Primero eran unos listados sencillos de posi-
bles problemas; actualmente son ya unos documentos
muy elaborados y, sobre todo, bien respaldados por la
experiencia de la comunidad médica en todo el mundo
y por la satisfaccién de las familias que ven en ellos
una sélida base de apoyo para la salud.

Una nota de precaucion

El hecho de que existan estos programas y tengan este
respaldo, no significa que todos los médicos, de aten-
cién primaria y hospitalaria, los conozcan y los apli-
guen, como se demostrd recientemente en una encues-
ta realizada en Canada. Con demasiada y penosa
frecuencia comprobamos que muchas personas con
sindrome de Down padecen enfermedades que podian
haber sido previstas, detectadas y tratadas en su momen-
to, y no lo fueron porque no se les sometié a las explo-
raciones que los programas recomiendan.

Durante mucho tiempo la salud de las personas con
sindrome de Down fue pobremente atendida. Y aun-
que esto ha mejorado sustancialmente, todavia persis-
te la ignorancia en algunos reductos. Por eso es preci-
so que los padres y cuidadores de las personas con
sindrome de Down dispongan de un ejemplar del pro-
grama de salud vy, si es preciso, educada pero firme-
mente lo den a conocer y exijan su aplicacion.

Precisamente porque la persona tiene sindrome de
Down, es mas importante conseguir que goce de la
mejor salud posible y corrija sus problemas médicos.

En efecto, la buena salud, el sentirse bien, contribuye
decisivamente a mantener mas despierta la mente,
mas motivada la actitud, sentirse mas alerta. Y ya que
las personas con sindrome de Down tienen mayores
dificultades para procesar la informacion, para apren-
der, para reaccionar con prontitud, etc., debemos todos
procurar que su salud fisica sea 6ptima y esté en las
mejores condiciones. Un ejemplo muy claro: si tiene
alteraciones de visién o de audicién (que son frecuen-
tes), habremos de detectarlos y corregirlos a tiempo
para que, al menos, la informacioén le llegue adecua-
damente y no aflada mas problemas a la dificultad de
procesamiento.

Nuestro programa de salud

La mayoria de los programas actualmente vigentes se
basan en el programa elaborado por una organizacién
internacional llamada Down Syndrome Medical Interest
Group (DSMIG). La Federacion Espanola de Institu-
ciones Sindrome de Down (DOWN ESPANA) elaboré y
publicé también un programa de salud adaptado a la
realidad espafola que se ha ido renovando sucesiva-
mente.

Nuestro programa se basa en los siguientes principios:

a) Elderecho que toda persona con sindrome de Down
tiene a gozar de la mejor salud posible.

b) Larealidad de que resulta méas beneficioso para el
individuo evitar que aparezca una alteracién o enfer-
medad, o aliviarla en cuanto aparece, que hacerlo
cuando ya esté en fase avanzada.

c) Laevidencia de que el bienestar fisico favorece el
desarrollo integral de las personas con sindrome
de Down.

Las personas con sindrome de Down no son enfermos
en el sentido mas comdnmente aceptado del término,
como hemos explicado en la Introduccién, pero tienen
mayor riesgo de padecer ciertas patologias. La aplica-
cién de programas de medicina preventiva, mediante
controles y exploraciones periddicas y sistematicas, es



especialmente importante, pues con ellos se pueden
evitar, aliviar o corregir los problemas de salud tan pron-
to como vayan apareciendo.

La aplicacion de programas de salud, atencién tem-
pranay educacién adecuados ha mejorado radicalmente
las perspectivas de calidad de vida para las personas con
sindrome de Down. Estas mejoras, en concreto, se tra-
ducen en:

Mayor esperanza de vida y un mejor estado de
salud a lo largo de toda la vida.

Mejor desarrollo intelectual.

Mayor destreza y capacidad para realizar un trabajo
atil y remunerado.

Mayor grado de independencia y autonomia
personal para guiar su conducta.

Mayor capacidad para vivir una vida plenamente
integrada en la comunidad.

Es por ello que DOWN ESPANA pone en manos de
pediatras, médicos de familia, médicos hospitalarios,
geriatras, internistas, matronas, enfermeros y otros pro-
fesionales de la sanidad, un instrumento Gtil, suficien-
temente contrastado y adaptado a la realidad sanitaria
espafola, con una Unica intencién: mejorar la atencién
médica y la calidad de vida de las personas con sin-
drome de Down de todas las edades.

Su objetivo general es mejorar la prevencién y la detec-
cion precoz de cualquier alteracion o enfermedad en
personas con sindrome de Down.

Objetivos especificos:

Unificar los contenidos especificos de los controles
de salud de las personas con sindrome de Down.
Unificar el calendario minimo de revisiones de
salud de las personas con sindrome de Down.
Unificar las acciones de los profesionales.
Informar y dar apoyo a las familias.

Coémo usar este documento (nota para las familias)

Lo primero es disponer de un ejemplar. Como explica-
bamos anteriormente, no se asuste cuando lo lea por-
que un programa avisa de posibles problemas, pero en
absoluto han de aparecer todos, y a veces no aparece
ninguno. En la préactica, las afectaciones mas frecuen-
tes son unas pocas y resulta sencillo seguirlo. No se
agobie.

Acepte la posibilidad de que su médico de cabecera o
pediatra no lo conozca. No tenga reparos en presentar-
selo y muéstrese decidido a llevarlo a la practica.

Entérese si en la Institucion relacionada con el sindro-
me de Down de su localidad tienen desarrollado el pro-
grama de salud porque, si lo tienen, eso significa que
existe ya un cuadro de especialistas que lo conocen y lo
siguen. Eso le facilitara mucho la labor.

Si no existe tal Institucién, establezca una fluida y cor-
dial relacion con su médico y analicen juntamente el
modo en que van a actuar, para que las exploraciones
sean periddicas. Habran de evaluar también qué espe-
cialistas de su localidad son los méas aptos para realizar
exploraciones en cada especialidad. No siempre los
médicos mas renombrados son los més adecuados. Es
importante que el médico tenga interés y disponga de
tiempo. Como en todas las profesiones, no todos tie-
nen lo uno o lo otro.

Estadisticas sobre poblacion con sindrome de Down

De acuerdo con la informacién recogida por el Estu-
dio Colaborativo Espafnol de Malformaciones Congé-
nitas!, durante el periodo 1980-2007 se diagnostico
sindrome de Down a aproximadamente 11 de cada
10.000 nacidos. Es significativo, sin embargo, com-

! El Estudio Colaborativo Espanol de Malformaciones Con-
génitas es un programa de investigacion clinica y epidemioldgica
sobre los defectos congénitos humanos, que fue organizado por
la Dra. Maria Luisa Martinez-Frias en 1976.
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probar la progresiva disminucion de la incidencia para
3 periodos de tiempo: 1980-1985, 1986-2006, y
para el tltimo afo del que se tienen datos, 2007. Si
en el primer periodo mencionado, la incidencia era
de 14,78 nacidos con sindrome de Down por cada
10.000, en el afio 2007 la tasa ha descendido sig-
nificativamente hasta los 8,09.

Tabla 01: Numero de recién nacidos con sindrome
de Down en Espana. Tasas por 10.000 nacidos.
1980-2007.

Periodo Por 10.000

1980-1985 14,78
1986-2006 10,5
Ano 2007 8,09
Totales 11,33

Fuente: Estudio Colaborativo Espanol de Malformaciones Con-
génitas.

Al respecto, un Equipo Investigador del Estudio Cola-
borativo Espaiol de Malformaciones Congénitas
(ECEMC) sugiere una explicacion clinica al descenso
de la incidencia del sindrome de Down (asi como de
otras malformaciones congénitas): “En lo que res-
pecta a la intensidad de los descensos, el mas acu-
sado ha sido el del sindrome de Down, cuya fre-
cuencia global esta disminuyendo a razén de 3,9
casos menos cada ano por cada 100.000 nacimientos
(0,39 por 10.000). Sin embargo, dentro del grupo de
edad materna igual o superior a 35 anos, el des-
censo es mucho mas marcado, ya que cada ano se
estan registrando 28,6 casos menos por cada
100.000 nacimientos (2,86 por 10.000). Ello es
debido a que existen planes de diagnéstico prenatal
especificamente dirigidos a la deteccion del sin-
drome de Down, y a que estan especialmente enfo-
cados a los grupos de mayor riesgo, es decir, a las
madres de mayor edad. En cuanto a la frecuencia
en madres jovenes menores de 35 anos, ya se habia
identificado previamente un descenso leve pero esta-
disticamente significativo, aunque no en todas las

Comunidades Auténomas. Esa tendencia es debida
a la aplicacién de los nuevos marcadores ecografi-
cos en el diagndstico prenatal en madres jovenes”.?

A partir de la Encuesta de Discapacidad, Autonomia
Personal y Situaciones de Dependencia (EDAD 2008),
realizada por el Instituto Nacional de Estadistica con el
apoyo del Ministerio de Sanidad y Politica Social, la
Fundacion ONCE, el CERMIy FEAPS, podemos realizar
una estimacioén de la poblacion espafola con sindrome
de Down de 6 0 mas afos residente en hogares®. Si a esa
cifra le sumamos la poblacion estimada de menores
con sindrome de Down de 0 a 5 afnos calculada a par-
tir de la tasa de nacimientos de nifios con sindrome de
Down y los datos generales de poblacién del Padréon
Municipal para esas edades, podemos afirmar que en
Espana viven aproximadamente 34.000 personas con
sindrome de Down.

Tabla 02: Distribucion de la poblacién con sindrome
de Down en Espana por grupos de edad y sexo. Afo
2008.

S;:go =D ‘ Varones Mujeres Total

De 0a15 2.380 3.224 5.604
De 16 a 30 6.468 3.731 10.199
De 31 a 45 8.283 5.273 13.556
45 y mas 2.901 1.705 4.606
TOTAL 20.032 13.933 | 33.965

Fuente: Elaboracién propia a partir de la Encuesta sobre Disca-
pacidades, Autonomia Personal y Situaciones de Dependencia
(2008), Padrén Municipal 2009 y Estudio Colaborativo Espanol
de Malformaciones Congénitas.

2 E. Bermejo, L. Cuevas, J.Mendioroz, Grupo Periférico del
ECEMC y M. L. Martinez-Frias: “Frecuencia de anomalias con-
génitas en Espafa: Vigilancia epidemiologica en el ECEMC en el
periodo 1980-2007” en Boletin del ECEMC: Revista de Dis-
morfologia y Epidemiologia, Serie V, n® 7, 2008, pp. 59-88:
http://bvs.isciii.es/mono/pdf/CIAC_07.pdf

3 EDatos procedentes de la Encuesta de Discapacidad, Auto-
nomia Personal y Situaciones de Dependencia (EDAD 2008)
para hogares. Los datos de la EDAD para centros no se encuen-
tran disponibles.
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02 Genética y diagnéstico
2.1 Genética

El sindrome de Down, como se ha indicado en la Intro-
ducciodn, es el cuadro clinico que deriva de la presencia
de 47 cromosomas en el nucleo de las células de un
organismo humano, en lugar de los 46 que existen nor-
malmente. Ese cromosoma adicional o extra pertenece
ala pareja 21.

Los cromosomas contienen los genes que son la base de
la informacion que rige el desarrollo y constitucion del
organismo, y que se transmite de padres a hijos. Nor-
malmente, cada progenitor aporta a su descendencia la
mitad de la informacion genética en forma de 23 cro-
mosomas contenidos en el ndcleo del évulo (madre) o
del espermatozoide (padre). Asi el nuevo ser humano tie-
ne 46 cromosomas distribuidos en 23 parejas (de la 1
a la 22, més la pareja de cromosomas sexuales: X-X
para la mujer, X-Y para el varén). Puesto que los cro-
mosomas contienen los genes, eso significa que de cada
gen hay dos copias. Por causas que aln desconoce-
mos, el évulo o el espermatozoide puede aportar 24
cromosomas en lugar de 23, dos de los cuales corres-
ponden al par 21. En tal caso, en el momento de la
fecundacion la fusion del 6vulo con el espermatozoide
originara la primera célula del nuevo ser que conten-
dra 47 cromosomas de los que 3 pertenecen al par 21;
por tanto, tiene 3 copias de los genes que se encuentran
en el cromosoma 21, en lugar de dos. Este desequilibrio
de genes ocasionado por la presencia del cromosoma
extra origina las modificaciones estructurales y funcio-
nales que se manifiestan por Gltimo en el sindrome de
Down, Ilamado también trisomia 21.

“Sindrome” es un término médico que define el con-
junto de sintomas y signos que tiende a aparecer de
forma agrupada y que expresan la presencia de una
alteracion médica concreta, es decir, conforman un
patrén identificable. “Down” es el apellido del médico
inglés John Langdon Down que en 1866 descubri6 y

definié este sindrome. Aunque en las primeras déca-
das del siglo XX se sospechaba ya que el sindrome de
Down podria deberse a alguna anomalia cromosémi-
ca, no fue hasta 1959 cuando los genetistas franceses
Jérdbme Lejeune y Marthe Gautier en Francia y Patricia
Jacobs en el Reino Unido asociaron de forma incontro-
vertible el sindrome de Down con la presencia de tres
cromosomas 21 en las células: trisomia 21. Por consi-
guiente, s6lo se puede diagnosticar con seguridad que
una persona tiene sindrome de Down si los estudios de
laboratorio demuestran que sus células tienen tres cro-
mosomas 21. Los signos y sintomas, incluidos los eco-
gréficos fetales, son s6lo datos presuntivos.

La forma mas frecuente de sindrome de Down es la ya
descrita: tres cromosomas 21 completos; se denomina
trisomia regular o simple y aparece en el 95% de los
casos. El origen de este error es la mala separacion de
la pareja 21 al formarse el évulo o el espermatozoide,
en el momento de pasar de 46 cromosomas a 23 (meio-
sis): se llama no-disyuncion. Este error aparece con
mucha mayor frecuencia en el évulo (85-90%) que en
el espermatozoide (10-15%). Desconocemos la causa
originaria de la no-disyuncién. Sélo sabemos con segu-
ridad que cuanto mayor es la edad de la madre, mayor
es la probabilidad de que tenga un hijo con sindrome de
Down, probabilidad que aumenta de forma exponen-
cial a partir de los 35 afios; pero una madre puede
engendrar un hijo con sindrome de Down a cualquier
edad.

En el 3-4% de los casos, la trisomia 21 se presenta en
forma de translocacion: se debe a que, al separarse los
dos cromosomas 21 en la formacion del 6vulo o el esper-
matozoide, uno de ellos (o un trozo o segmento) queda
unido a otro cromosoma (generalmente al 14 pero pue-
de hacerlo a otros, incluido el 21) para formar un solo
cromosoma. Aproximadamente tres de cada cuatro
translocaciones ocurren espontaneamente durante la
fertilizacién. Las restantes son heredadas de los proge-
nitores, Unica situacién en la que el sindrome de Down
es causada por una condicién cromosémica materna o
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paterna, en donde la madre o el padre se comporta
como portador: ella o él no tienen sindrome de Down por-
que sus células sélo tienen dos cromosomas 21 (uno de
ellos translocado), pero su 6vulo o espermatozoide pue-
de aportar esos 2 cromosomas 21 que se sumaran al cro-
mosoma 21 de su cényuge durante la fertilizacién.

La trisomia 21 por mosaicismo cromosémico (1-2%) sig-
nifica que s6lo una fraccién de células del organismo tie-
ne trisomia 21. El mosaico surge en una fase posterior
a la concepcién, debido a una mala segregacion de los
cromosomas 21 en alguna de las divisiones iniciales
de las células. Tendran trisomia las células que deriven
de la célula en donde hubo mala segregacion; por eso,
la fraccion de células trisomicas puede ser muy varia-
ble entre un individuo y otro.

Durante muchos anos se ha propuesto que el fenotipo
propio del sindrome de Down se debe principalmente a
la triplicacion de copias de genes situados en una regién
concreta del cromosoma 21 situada en la porcién dis-
tal del brazo grande del cromosoma (region DSCR).
Esta idea no se ve apoyada por las investigaciones mas
recientes. Genes situados en regiones muy diversas y dis-
tantes del cromosoma pueden contribuir a aspectos
diversos del fenotipo.

Las manifestaciones organicas (fenotipo) de la trisomia
21 es muy variable entre una persona y otra. Ténganse
presentes las observaciones expuestas en la pagina 5
(Justificacion del programa de salud). Con frecuencia
se habla de “grados” del sindrome de Down. En sentido
estricto no existen grados en la trisomia simple: o hay tres
cromosomas 21 o no los hay. Por “grados” la gente sue-
le referirse a las variaciones en la discapacidad intelec-
tual. Todas las personas con sindrome de Down tienen
discapacidad intelectual, pero ésta puede ser muy varia-
ble tanto por causas genéticas como por causas ambien-
tales (se aborda este tema con amplitud en la seccion
sobre “Discapacidad intelectual”, pag. 21 y siguientes).

En cuanto a la probabilidad de que se repita la presen-
cia de un sindrome de Down en futuros embarazos
dependeréa del tipo de alteracién. Si se tuvo un triso-
mia regular el riesgo de tener otro embarazo con sin-
drome de Down serd como minimo del 1% pero puede
ser mayor por estar condicionado por la edad materna.
Si el antecedente es de un mosaico la recurrencia es
inferior al 1%. Por el contrario, si se trata de una trans-
locacién estara condicionado a si se trata de un proce-
so de novo o presente de uno de los progenitores. Si es
de novo la probabilidad que se repita es baja, inferior al
1%. Por el contrario, si procede de uno de los progeni-
tores dependeré del tipo, en las translocaciones entre un
14 y un 21 maternas el riesgo es del 10%, si es el
padre el portador sera del 3%. En todos los casos es
importante buscar un asesoramiento genético especia-
lizado.

2.2 Pruebas prenatales para el
diagndstico de sindrome de Down

Al tratarse de una alteracién cromosémica que tiene
lugar durante la concepciéon o muy poco después de
ella, las modernas técnicas han permitido diagnosticar
el sindrome de Down durante la etapa fetal. Como ya se
ha indicado, el diagnostico exige visualizar los tres cro-
mosomas 21 o cuantificar la triple presencia de ADN de
ese cromosoma en las células fetales. Pero hay otras
técnicas que permiten sospechar con grados variables
de precision la presencia de un feto con trisomia 21. Por
eso es preciso diferenciar entre las pruebas explorato-
rias o de cribado, presuntivas, y las pruebas de diag-
nostico o confirmatorias. Las primeras tienen la venta-
ja de no ser agresivas y dan la sefial de alerta, mientras
que las segundas son mas agresivas pero aseguran el
diagnostico. (Modernamente se esta trabajando de
manera intensa en una técnica no agresiva con valor
diagnostico: medicién de ADN o de ARN propios del
cromosoma 21 fetal en la sangre materna).



a) Pruebas exploratorias o de cribado

Son de dos tipos: analisis ecografico y analisis bioqui-
micos de sangre.

Cribado prenatal ecogréfico. Dentro de las téc-
nicas de cribado prenatal no invasivo la ecografia es uno
de los mas importantes y extendidos. La ecografia se
realiza con un equipo que emite ondas de sonido de alta
frecuencia hacia las estructuras corporales, y recoge los
ecos provocados para proyectarlos como iméagenes.
La prueba ecogréfica se inicia muy tempranamente
en el embarazo (10-12 semanas). Son multiples los
indicadores (marcadores) ecograficos que pueden
hacer sospechar que el feto puede tener sindrome de
Down, aunque no todos ellos tienen el mismo valor
pronostico. Uno de los marcadores mas potente es el
pliegue o traslucencia nucal que indica la presencia de
un pliegue en la nuca mas grueso de lo normal, debi-
do a la acumulacion de liquido subcuténeo en la nuca
del bebé. No es un signo definitivo de sindrome de
Down sino que puede aparecer con otros trastornos
cromosdémicos. Se considera que un feto tiene un plie-
gue engrosado cuando la medicién de la distancia
entre la piel de la nuca y el hueso supera el percentil
95. Se han de realizar calculos estadisticos que ten-
gan también en cuenta la edad de la madre y la sema-
na de gestacion. Esta prueba ha de ser realizada por
ecografistas con experiencia, que posean un equipo
emisor y receptor de alta resolucién y tecnologia avan-
zada. Otro de los parametros que estd adquiriendo
importancia es la presencia o no de osificacién del
hueso de la nariz fetal; si el hueso no esta formado a
las doce semanas es mas probable que se trate de un
feto con sindrome de Down. Las cardiopatias congé-
nitas son frecuentes en el sindrome de Down y muchas
de ellas son detectables in utero mediante ecocardio-
grafia fetal.

Cribado bioquimico. Se basa en la determinacién
en suero materno de una serie de sustancias bioquimi-
cas de origen fetal o placentario. El cribado debe con-

jugarse con la edad materna, ajustada al momento del
parto, y ser calibrado seglin la semana de gestacién
para establecer la probabilidad que el feto tenga sin-
drome de Down.

El cribado puede ser de dos tipos, dependiendo
de cuando se realice: en el primer trimestre de gestacion,
el estudio mas extendido es la valoracion de los niveles
en suero materno de la PAPP-A (Pregnancy Associated
Placental Protein — A) y el nivel de la fraccion b libre de
la HCG o free b (Hormona Gonadotropina Cori6nica).
Este analisis se debe realizar entre las 8 y 12 semanas
de gestacion (SG). Los valores se expresan en términos
absolutos, pero para su ponderacion informatica se han
de trasformar en valores relativos, los MoM (Multiples
of the Media) o valores de la mediana, establecidos
para cada semana de gestacion ajustados seglin la eco-
grafia. Para aumentar su precision, el cribado de primer
trimestre puede complementarse con los valores del
pliegue nucal medidos en MoM en la ecografia realiza-
da enla 12 semana de gestacion, es el conocido como
cribado combinado, conjuntando asi edad materna,
bioquimica y ecografia.

En el cribado de segundo trimestre, la extraccion
de sangre materna ha de realizarse entre las 14y 17
semana de gestacion ecografica, de preferencia en la 15-
16. En este caso se sustituye la PAPP-A por los niveles
de a-fetoproteina, y en ocasiones ademés se valoran
los niveles de estriol. Los valores elevados de a-feto-
proteina superiores a 3 MoM, pueden ser indicativos
de que el feto tenga un defecto del tubo neural, espina
bifida.

El resultado del cribado es un coeficiente de riesgo,
una posibilidad sobre X de que ese feto tenga el sin-
drome de Down. Se considera que un riesgo es alto
cuando es superior a 1/250; asi una posibilidad entre
cien (1/100) seria un riesgo alto y una entre quinien-
tas serfa un riesgo bajo. Se trata de un sistema de prue-
bas de cribado o de seleccién poblacional, en ningln
caso son pruebas diagndésticas de sindrome de Down.
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El indice de falsos positivos, casos en que el riesgo es
alto a pesar de que son fetos normales, suele estar
entre el 3%y el 5% de la poblacion. La tasa de detec-
cién, embarazos con sindrome de Down que por sus
valores son situados correctamente en el grupo de alto
riesgo, esta entre el 60 % y el 90%. El cribado de pri-
mer trimestre y el cribado combinado tienen una mayor
tasa de deteccion. De lo expuesto se desprende que,
seglin el método utilizado, entre un 10% y 40% de
embarazos con fetos con sindrome de Down sometidos
a este cribado seran catalogados como de bajo riesgo,
son los falsos negativos.

Es preciso insistir en que incluso la mejor combinacién
del cribado ecogréfico y bioguimico tiene sélo un valor
predictivo, no diagnostico. El diagndstico exige com-
probar la presencia de tres cromosomas 21.

b) Pruebas diagnésticas

Requieren métodos invasivos cuya finalidad es la obten-
cion de una muestra de tejido fetal. Aunque son malti-
ples los tejidos fetales que se pueden obtener, los que
por su accesibilidad son mas faciles de conseguir son
tres: la placenta o corion, el liquido amniético y la san-
gre fetal. Asi tendremos respectivamente la biopsia de
corion (BC), la amniocentesis y la cordocentesis.

Biopsia de corion. La BC consiste en la obtencion de una
muestra de corion, que es el tejido que posteriormente
constituira la placenta. Este tejido ha de tener la misma
informacion genética que el feto, por proceder ambos de
la misma célula original. Segln la via de acceso al teji-
do corial, el riesgo de pérdida fetal atribuible a este sis-
tema de muestreo es de un 1%, cuando lo practican
profesionales experimentados. Este riesgo se debe ana-
dir al de pérdida fetal propio del embarazo durante un
periodo de unos dias. La BC tiene que realizarse prefe-
rentemente entre las semanas 10 y 13 de gestacion.
Los resultados se obtienen al cabo de unos pocos dias,
entre 2 y 7 dias para el anélisis directo de la muestra y
12-15 dias para los cultivados.

Amniocentesis. Consiste en la obtencién de una mues-
tra de liquido amniético, en el que hay células de des-
camacion fetal, por lo tanto con la misma dotacién cro-
mosémica que el feto. La via de acceso al liquido es
por puncién abdominal, siempre con control ecogréafico.
Esta técnica tiene un riesgo de pérdida fetal situado
entre un 0,5% y un 1% cuando es realizada por profe-
sionales debidamente entrenados; este riesgo incre-
menta durante unos dias el riesgo de perdida fetal pro-
pio del embarazo. La amniocentesis debe de realizarse
preferentemente después de la semana 15 de gesta-
cién, ya que la poca cantidad de liquido amniético exis-
tente antes de esa semana y el consiguiente incremen-
to de riesgo de pérdida fetal desaconsejan realizar la
prueba en periodos mas precoces. Al igual que en la
BC, se trata de un anélisis fetal indirecto, se estudian
células que proceden de la célula original, por lo tanto
si la primera tenia una trisomia 21 u otra alteracion
cromosomica, se vera reflejada en la muestra. S fiabi-
lidad es muy alta, superior al 99%. Las células de la
muestra pueden analizarse directamente en 24-48
horas, por los métodos de FISH o PCR. El resultado
definitivo es el estudio citogenético (cariotipo), para lo
cual es preciso un cultivo celular, en cuyo caso el ana-
lisis puede demorarse entre 12-18 dias.

Cordocentesis. Es un método extraordinario que solo
se utiliza en casos excepcionales. Consiste en la puncion
del cordén umbilical a través de la pared abdominal de
la madre, para la obtencién de sangre fetal; en el caso
de sindrome de Down seria para el estudio del carioti-
po fetal. En comparacion con los otros métodos, su ries-
go de pérdida fetal es alto, situado en el 3% cuando la
puncién se realiza en un centro experimentado. Esta
prueba no se recomienda hacerla antes de las 20 sema-
nas de gestacién. Los resultados cromosémicos suelen
tenerse antes de una semana.

Andlisis de ADN fetal en la sangre de la madre. Es una
técnica en fase experimental que permitira un diag-
nostico preciso y relativamente precoz por un método no
invasivo. Requiere alta tecnologia.



c) Consideraciones

El diagndstico prenatal del sindrome de Down permite
a los padres informarse sobre la naturaleza del sindro-
me de Down, comunicarse con otros padres o grupos de
apoyo para conocer mejor la situacién, coordinar la asis-
tencia del personal médico en el momento del parto,
conocer los servicios de apoyo de que se puede dispo-
ner, prepararse emocionalmente para el nacimiento y
planterase la posibilidad del aborto cuya realizacion la
actual legislacién espafola permite hasta la semana
22 de gestacion.

Es potestad de la pareja el someterse a una de las téc-
nicas diagnésticas o un método de cribado. Toda explo-
racion prenatal para detectar el sindrome de Down debe
ser voluntaria. La pareja también tiene derecho a la
informacion. EI médico o genetista debe presentar todas
las opciones de pruebas prenatales pero debe ser impar-
cial con respecto a los objetivos que cada prueba con-
sigue y sus inconvenientes. Debe estar actualizado en
la informacion sobre la naturaleza y posibilidades de
las personas con sindrome de Down. Es obligacién del
profesional que atiende a la pareja el facilitar dicha
informacién o remitirles a otros profesionales que les
faciliten la informacién que ellos desean. El médico
debe respetar la decision de la pareja sin influir en nin-
guna direccion, dentro del &mbito de la ética médica, de
los protocolos y de la legislacién vigente.

2.3 Comunicacion de la primera
noticia

Existen dos momentos muy bien diferenciados en que
se puede recibir la noticia de que un hijo o hija tiene el
sindrome de Down; antes de nacer, en los primeros
meses de gestacion, o cuando el bebé ya ha nacido o
el feto tiene méas de 22 semanas. La forma de dar la
noticia y su repercusion variara radicalmente depen-
diendo del periodo en que se comunique a la pareja o
a la familia.

a) Antes del nacimiento (en cualquier caso antes
de las 22 semanas de gestacion)

Los métodos de diagndéstico prenatal (biopsia de corion
y amniocentesis) nos indican con certeza si un feto tie-
ne sindrome de Down. Estas pruebas solo se realizan por
la voluntad que tiene la pareja de conocer o confirmar
la presencia del sindrome en su hijo, ya sea por una
sospecha ecogréfica, por un triple cribado alterado o
simplemente por el deseo expreso de conocer si el feto
tiene una alteracién cromosémica. Por este motivo la acti-
tud de los padres cambia sustancialmente delante del
diagnostico de sindrome de Down. Esto es asi por exis-
tir la posibilidad de tener o no al hijo que esperan. La
legislacion vigente actualmente en Espafa contempla la
presencia de sindrome de Down en el feto como uno
de los supuestos de despenalizacién del aborto hasta la
semana 22 de gestacion. Los padres tienen derecho a
la informacién sobre esta materia. El profesional que
les atienda debe dar la informacién necesaria u orien-
tarles sobre dénde puedan conseguirla.

Cuando se hace un diagnéstico prenatal por existir una
sospecha, es probable que la pareja ya haya tenido un
tiempo de reflexion antes de tener un resultado defini-
tivo. En estos casos el diagnostico de sindrome de Down
se da bajo dos premisas: la primera es que la pareja
s6lo confirma un hecho, el que su hijo tiene el sindro-
me y ha podido informarse sobre el mismo, y en segun-
do lugar, que existe la posibilidad de no tenerlo. Ante esta
circunstancia, a diferencia del diagnéstico en el recién
nacido, hay un conflicto de prioridades en la pareja.
Por un lado, la consideracion de la dignidad del feto
como ser humano con derecho a la vida; por otro, la
posibilidad legal de interrumpir el embarazo. Es un
momento extraordinariamente delicado en el que la
pareja deberia sentirse libre de presiones profesionales
y familiares para poder tomar una decision plenamen-
te informada y libre. Esa informacion debe ser ofrecida
por personas que tengan conocimiento directo y actua-
lizado sobre lo que el sindrome de Down significa en la
actualidad. Se puede reforzar los aspectos positivos de
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tener un hijo con sindrome de Down, siempre de forma
imparcial, pero no podemos ocultar que el tener un hijo
con sindrome de Down, o con una discapacidad, tiene
también sus problemas. Se debe respetar la opcion que
tomen los padres, lo que no implica necesariamente
que tengamos que compartirla.

Para dar la noticia que el feto tiene el sindrome de Down
es importante seguir las siguientes recomendaciones:

Es conveniente que la noticia la dé un profesional
sanitario experimentado, que conozca el casoy a los
pacientes, ya sea ginecélogo o genetista clinico.

La noticia se debe dar tan pronto como sea posi-
ble, para que los padres puedan tomar la decisién
dentro de los plazos establecidos.

Es recomendable dar la noticia conjuntamente a
ambos padres, en un ambiente discreto, tranqui-
lo, sin prisas y sin la interferencia de familiares.

Se ha de ser directo y comprensivo a la vez, dan-
doles el tiempo necesario para que tomen una
decision, la que crean mas oportuna. Dentro de
las posibles opciones, no se debe olvidar la de la
acogida y adopcion.



No caer en la trampa de tomar la decision por
ellos. Es frecuente la pregunta ¢y usted qué haria?
0 {qué hace la gente? Con la informacion correc-
ta, son ellos y solo ellos, nunca terceras personas,
los que han de tomar la decisién.

Inmediatamente después de esta entrevista, los
padres deben disponer de un espacio privado en
donde puedan compartir sus sentimientos sin que
nadie les moleste. La pareja ha de pasar el duelo
por la desaparicion de aquel hijo que esperaban, un
hijo idealizado en su imaginacién y que creian ya
conocer, y su cambio por otro que presentara pro-
blemas y ademas desconocen. También es impor-
tante para los padres disponer de un tiempo para
tomar la decision.

El profesional que da la noticia debe ofrecer la
informacion que los padres soliciten, ya sea direc-
tamente o a través de otros profesionales o insti-
tuciones especializadas de la zona, sea cual fuere
la decision tomada.

b) Después del nacimiento (o con posterioridad
a la semana 22 de gestacion)

Es conveniente no ofrecer demasiada informacion en
los primeros momentos, para no sobrecargar y agobiar
a la familia. Es mas util sugerir fuentes y vinculos don-
de obtener informacién (que los padres exploraran cuan-
do lo consideren oportuno) que proporcionar montanas
de documentacién no solicitada, haciéndoles ver que
el bebé con sindrome de Down es como cualquier otro
nifo aunque pueda presentar algunos problemas para
cuya solucién van a disponer de apoyos. Es especial-
mente importante dar tiempo al proceso de asuncién de
la noticia.

Es mas Util una informacién esperanzadora, sobre aspec-
tos positivos (sobre lo que el nifo podré hacer) que la refe-
rente a los aspectos negativos (lo que no podra hacer).
La informacion ha de ser global (considerando al nifio en

su globalidad: “es un nino que se va a desarrollar bien”),
y no debe inducir a la familia a centrar la atencién en
todos los problemas patolégicos posibles.

El primer acto terapéutico es una adecuada comunica-
cién a los padres de la noticia de que su hijo recién
nacido tiene el sindrome de Down. Quienes han anali-
zado con detalle el ambiente en que se suele dar la noti-
cia y las reacciones que ésta origina, proponen las
siguientes recomendaciones:

Es conveniente que la noticia la dé un profesional
sanitario con experiencia y conocimientos actuali-
zados sobre el sindrome de Down.

Ante un diagnostico confirmado, la noticia se debe
dar tan pronto como sea posible, salvo en casos en
los que la situacion de la madre obligue a esperar.

Se debe dar la noticia conjuntamente a ambos
padres, en un ambiente discreto, tranquilo, y con
espacio adecuado para favorecer la intimidad de la
pareja.

Es conveniente que esté presente el propio nino, en
brazos de la madre y facilitando el contacto y el
intercambio afectivo entre ellos (que lo coja, lo
acaricie y lo maneje con naturalidad y afecto). Se
debe centrar la atencion de los padres en el “NINO”
antes que en el “SINDROME”.

Puede suceder que sea un embarazo en curso, de
mas de 22 semanas, sin la posibilidad legal de
interrupcion. Esta serfa una situacién mas com-
pleja, y el que informa ha de saber manejarla con
delicadeza.

El enfoque ha de ser directo, dedicandole el tiem-
po que sea necesario; se debe realizar una expo-
sicion equilibrada y global del problema, en lugar
de plantear un catalogo exhaustivo de posibles
problemas y complicaciones presentes y futuras.
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Debe dejarse la puerta abierta a mas entrevistas,
bien con el mismo pediatra o con otras personas (no
necesariamente médicos) que tengan experiencia
en el trato con nifos con sindrome de Down, pues
ellos pueden aconsejar desde un punto de vista
maés cercano y con la experiencia de sentimientos
muchas veces compartidos.

Inmediatamente después de esta entrevista, los
padres deben disponer de un espacio privado en
donde puedan compartir sus sentimientos sin que
nadie les moleste.

El pediatra ha de procurar que los padres sean
atendidos psicolégica y educativamente; lo mejor
es que se les ponga en contacto con instituciones
locales especializadas en el campo del sindrome de
Down y que les oriente hacia un buen servicio de
atencién temprana.
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03 Caracteristicas especificas del
sindrome de Down (Especificidades
médicas)

A continuacioén se afladen comentarios y detalles sobre
cada una de las exploraciones y anélisis recomenda-
dos para las personas con sindrome de Down.

3.1 Desarrollo psicomotor y cognitivo

Desde una perspectiva general, los bebés con sindrome
de Down se desarrollan y progresan de modo muy pare-
cido a como lo hacen los demaés nifios en la mayoria
de las areas de desarrollo, aunque lo hacen a una velo-
cidad mas lenta. Pero estudiado mas de cerca, su
desarrollo avanza mas deprisa en unas areas que en
otras, de forma que, con el paso del tiempo, se establece
un perfil de puntos fuertes y débiles en las principales
areas del desarrollo. Por ejemplo, para la mayoria de
los bebés con sindrome de Down el desarrollo social es
un punto fuerte y no se retrasan mucho en la sonrisa y
la interaccion social, mientras que el progreso motor y
el aprendizaje del lenguaje se retrasan mas vy, a veces,
mucho mas.

Si se mira con detalle su progreso dentro de cada area
del desarrollo, volvemos a encontrarnos con puntos
débiles y fuertes. Por ejemplo, en lo que respecta a la
comunicacion, van bien en la utilizaciéon de gestos para
comunicarse, pero muestran mayor dificultad para el
habla, de modo que entienden més de lo que pueden
decir. En la cognicién, van mejor en el procesamiento y
recuerdo de la informacién visual (lo que ven-
) que de la informacién verbal (lo que oyen). Esto sig-
nifica que tanto en la comunicacién como en la cogni-
cibn empezamos a apreciar diferencias en el modo en
que los bebés y nifios mayores con sindrome de Down
van progresando y aprendiendo: es decir, no sélo hay
retrasos en el desarrollo sino que hay formas diferentes
en el modo en que se va estableciendo.

Esta informacion resultara muy Util para ayudarnos a

desarrollar los métodos mas eficaces para ensefar y
ayudar a que los nifios progresen. Se debera utilizar sus
puntos fuertes para ayudarles a aprender con mayor
rapidez y eficacia y, del mismo modo, se habra de tra-
bajar de forma directa para mejorar sus puntos débi-
les.

Todos los bebés con sindrome de Down deben ser aten-
didos en un programa de atencién temprana con expe-
riencia en sindrome de Down. El beneficio que reporta
tanto para el desarrollo del nifio como para la adquisi-
cion de seguridad por parte de las familias esta plena-
mente demostrado.

Desarrollo motor

Los bebés y nifos pequenos con sindrome de Down
siguen los mismos pasos del desarrollo motor que los
demas nifnos, pero les lleva mas tiempo desarrollar la
fuerza y el control motor, y necesitan mas practica para
su desarrollo. Es de destacar también que en la pobla-
cion con sindrome de Down existe una variabilidad a la
hora de alcanzar un determinado hito de desarrollo
mucho mayor que en los demas nifios. Esto queda expre-
sado en la tabla que muestra la edad media a la que apa-
rece cada uno de los hitos junto con sus correspon-
dientes intervalos.

Todas las habilidades motoras son realizadas inicial-
mente de un modo mas bien torpe o menos controlado,
y s6lo mejoran con la préactica. Los nifios con sindrome
de Down tienen ademas articulaciones mas flexibles y
pueden parecer mas “flojos” (hipotonicos). Puede lle-
varles también mas tiempo desarrollar el equilibrio tan-
to para mantenerse de pie como para andar. Pero, como
todos los nifos, aprenden a moverse moviéndose, y sus
cerebros aprenden a controlar sus cuerpos, sus pies y sus
manos mediante la practica.

La experiencia nos dice que no todos los nifios con sin-
drome de Down muestran los mismos patrones en el
retraso motor. Algunos son muy fuertes y estan sélo un
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Tabla: Edades de desarrollo psicomotor con sus correspondientes intervalos:
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Fuente: Elaboracion propia a partir de: DSMIG 2000. Cunningham, 1988. Down’s syndrome. An Introduction for Parents. Souvenir Press

Ltd. Human Horizon Series.

poco retrasados; otros tienen mayor fuerza en la mitad
superior del cuerpo que en la inferior, y eso afectara a
la edad en que empiezan a andar; otros son mas fuer-
tes en su mitad inferior que en la superior; y un peque-
fo grupo muestra mayor debilidad y mayor retraso en
todos los aspectos del progreso motor.

Vemos también distintas velocidades de progreso en
las diferentes areas del desarrollo. Algunos nifos con sin-
drome de Down andan pronto y hablan tarde, y otros tar-
dan en andar y hablan pronto, y asi lo vemos también
en los demas nifos. Mientras que los nifios en general
andan hacia los 13 meses como media, los que tienen
sindrome de Down lo hacen hacia los 22-24 meses.
Pero hay una amplia variacién sobre esas medias en
ambos grupos (ver la tabla anterior).

Crecimiento

Una de las caracteristicas presentes en la mayor parte
de las personas con el sindrome de Down es /a talla
baja. A cualquier edad, la talla media esta alrededor
del percentil dos (2%) para la poblacién general.

En la mayor parte de los casos la causa de este retra-
so en el crecimiento es desconocida, aunque se espe-
cula con una posible deficiencia de IGF-1, que perma-
nece baja a lo largo de la vida, siendo el IGF-2 normal
y los receptores de la somatomedina también normales.
Algunas patologias que conducen a un cierto déficit de
crecimiento, tales como, cardiopatias congénitas, apne-
as del sueno, celiaca, problemas nutricionales debi-
dos a dificultades en la alimentacién, asi como defi-
ciencia de hormona tiroidea, ocurren con mayor



frecuencia entre aquellas personas con el sindrome de
Down. Es por tanto muy importante el adecuado segui-
miento y monitorizacién del crecimiento para la identi-
ficacion temprana de estas patologias adicionales.
Las tablas de crecimiento especificas para las perso-
nas con sindrome de Down proporcionan valores de
referencia esenciales. La existencia de patologia aso-
ciada debe ser considerada en aquellos que estan en los
percentiles mas bajos (< 2%) y que no tienen cardio-
patia congénita asociada. (Ver Curvas Somatométricas
en pagina 71)

Asi pues, durante los dos primeros afnos de la vida, el
peso y la talla deben ser controlados y anotados, con fre-
cuencia, en las tablas de crecimiento especificas para
el sindrome de Down. Posteriormente, al menos anual-
mente, a lo largo de toda la infancia y adolescencia, y
a intervalos regulares, durante la vida adulta. Estas
mediciones de peso y talla, son un indicador sensible de
las patologias asociadas al sindrome de Down.

Existen datos que sugieren que muchos bebés con el sin-
drome de Down, no recuperan su peso al nacer, hasta
alrededor del final del primer mes. Esto puede deberse
a las dificultades, que muchos de estos bebés plantean,
con su alimentacién, durante las primeras semanas.
Sin embargo, a partir del primer mes, el peso debe de
incrementar paralelo a los percentiles y en caso con-
trario debe ser investigado.

La relacion peso/talla se debe valorar utilizando los mis-
mos indices de masa corporal (IMC) que en la pobla-
cién general. E| Sobrepeso (IMC >91%) y la Obesi-
dad (IMC>98%) no son inevitables en las personas
con sindrome de Down por lo que se deben de prevenir
aconsejando adecuadamente con respecto a /a dieta y
la actividad fisica. El IMC debe controlarse regular-
mente, a partir de los 5 anos de edad, en los nifios cuyo
peso esté por encima del percentil 75.

La funcién tiroidea debe considerarse siempre que se pro-
duzca una aceleracion en la ganancia de peso. El esti-

ron puberal es menos vigoroso que en la poblacién gene-
ral y puede ocurrir antes.

Por altimo, el uso de hormona del crecimiento en el
sindrome de Down no se recomienda en la actualidad,
salvo en el caso excepcional en que concurra una defi-
ciencia primaria de dicha hormona.

Desarrollo social y cognitivo

Los primeros pasos en el desarrollo social y emocional
se aprecian muy pronto, cuando el bebé empieza a
mirary a sonreir. Por lo general los bebés con sindrome
de Down son muy sociales (les gusta mirar a la cara, son-
refr y empezar a conocer a otra gente). Los bebés apren-
den a comprender las expresiones faciales, los tonos
de voz, las posturas corporales, ya que éstos son los
medios por los que expresamos cémo nos sentimos.

Los bebés con sindrome de Down a menudo pasan mas
tiempo mirando a la cara y pendientes de la gente que
los demas ninos, y conforme van creciendo siguen estan-
do interesados y pendientes de los demas, tanto de los
adultos como de los otros nifios. Esto es bueno por lo que
repercute en su aprendizaje social y en su capacidad
para relacionarse con los demas, pero pasan mas tiem-
po buscando la atencién de los otros que jugando y
explorando los juguetes y el mundo fisico. Ello puede ir
ligado a su retraso en las habilidades motoras necesa-
rias para jugar y explorar, pero si los padres estan aler-
tas sobre esto, usaran las situaciones de apego de su hijo
para jugar con él y ensefarle coémo funcionan las cosas.

Cognicion y juego

El desarrollo cognitivo que surge inicialmente se llama
desarrollo sensomotor porque los nifios exploran el mun-
do a través de los sentidos. Los nifios tocan y toman
los juguetes y los objetos y los llevan a su boca: estan
aprendiendo a ver las cosas, sentirlas, gustarlas, y a
saber qué pueden hacer con ellas. Los nifios con sin-
drome de Down aprenden de la misma manera, pero
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puede haber un retraso en su capacidad para explorar
debido a que su desarrollo motor es mas lento. Para
algunos de ellos, el retraso puede deberse también a
aspectos sensoriales, como es su rechazo a sentir sus
manos mojadas o sucias. Por lo general, los niflos con
sindrome de Down van saliendo lentamente de estas
sensibilidades sensoriales. En la etapa siguiente, los
ninos aprenden sobre la causay el efecto (el hecho de
que puedan hacer que un juguete se mueva tirando de
la cuerda, o de que se produzca ruido al agitar algo) y
pueden avanzar en la solucién de problemas sencillos
como es encajar la forma correcta en el agujero correc-
to. Aprenden también sobre la permanencia del objeto
(las cosas siguen existiendo aunque las tapemos) y
aprenderan a buscar y encontrar los objetos ocultos.

Los bebés con sindrome de Down hacen todas estas
cosas, pero en edades algo mas retrasadas y tienen mas
dificultades en las tareas que implican la solucion de un
problema conforme las tareas se hacen mas dificultosas.
Se beneficiaran de las oportunidades del juego si hay un
“companero de juego” que les muestra como hacerlo
pero no lo hace en su lugar. Eso es lo que se llama entre-
namiento o ensayo y lo hacemos con todos los nifos,
pero puede que los que tienen sindrome de Down nece-
siten méas apoyo en el juego y durante més tiempo. Pue-
de que no aprecien todas las posibilidades que un jugue-
te ofrece sin ayuda, y puede que entonces se dediquen al
juego de manera simplemente repetitiva “golpeando,
arrojando o montando los juguetes porque necesitan ayu-
da para pasar a la etapa siguiente.

Puede que los nifos con sindrome de Down no persistan
tanto como los otros nifos en la solucion de un proble-
ma, e incluso pueden recurrir a sus buenas habilidades
sociales para distraer a la persona que esta tratando de
ensenarle. Esto significa que perderan oportunidades de
aprendizaje y que se retrase su progreso en el aprendi-
zaje y en el sentimiento de satisfaccion por haber triun-
fado en una tarea. Pero existen buenas estrategias para
que el aprendizaje sea divertido y eficiente.

Memoria

Existen diversas formas de memoria. La memoria a
largo plazo incluye las llamadas memoria implicita y
explicita. La memoria implicita se refiere a las habili-
dades, como el andar en bicicleta que lo hacemos
automaticamente una vez que lo hemos aprendido, y
la memoria explicita es la que almacena hechos, expe-
riencias y conceptos. Los nifos con sindrome de Down
tienen mas dificultad para la memoria explicita.

La memoria operativa (mal traducida a veces como
memoria de trabajo) es el sistema de memoria inme-
diata que sustenta toda nuestra actividad mental
consciente que utilizamos para escuchar, ver, recor-
dar, pensar y razonar. La informacién es procesada
en la memoria operativa antes de que se convierta
en memoria a largo plazo. El sistema de memoria
operativa incluye dos componentes: el de la memoria
a corto plazo verbal (auditiva) y el de la memoria a cor-
to plazo visual.

Los nifnos con sindrome de Down generalmente mues-
tran habilidades de la memoria a corto plazo visual
mejores que las de la memoria verbal. Esto significa
que aprenderan mas facilmente si la informacién se
les presenta de manera visual que si se les presenta
de manera verbal. Las dificultades de la memoria ver-
bal a corto plazo son importantes, puesto que mucha
informacién a lo largo del dia va a llegar al nifio a
partir de la gente que le habla, ofreciendo una infor-
macion verbal que un nifio con sindrome de Down
va a procesar y recordar con dificultad. Ademas, la
memoria verbal a corto plazo es importante para
aprender a hablar, tanto para aprender palabras como
para aprender frases. Puesto que utilizamos nuestras
habilidades del lenguaje para pensar y razonar, es
razonable suponer que el retraso en el lenguaje les
creara dificultades para realizar estas actividades cog-
nitivas y que la mejoria del lenguaje les llevara a
mejorar las habilidades cognitivas.



Discapacidad Intelectual

Cuando los padres reciben la noticia de que su hijo
—engendrado o nacido- tiene sindrome de Down, el sen-
timiento que con mayor fuerza golpea su animo es la con-
sideracion de que va a tener lo que, en términos antiguos
pero todavia presentes en algunos medios, se denomi-
naba retraso mental y hoy denominamos discapacidad
intelectual, discapacidad cognitiva o discapacidad men-
tal. Por eso es extraordinariamente importante que des-
de el principio queden bien aclarados los términos: qué
es la discapacidad intelectual, como se expresa en el sin-
drome de Down, y cuéales son los principales mitos y
prejuicios que existen sobre esta realidad y que con-
viene desmontar lo antes posible. Es de capital impor-
tancia que los médicos (ginecélogos, neonatélogos,
pediatras) y demaés profesionales conozcan con precision
aspectos esenciales de la discapacidad intelectual por-
que, al ser esta condicién la que mas persistentemen-
te se asocia al sindrome de Down, su opinion correcta
0 equivocada va a influir decisivamente sobre el concepto
que los padres en particular, y la sociedad en general,
vaya a tener sobre una persona con sindrome de Down.
Esto cobra especial relieve en la actualidad, cuando el
diagndstico precoz coloca a los padres en situaciones en
las que han de tomar decisiones de indudable conteni-
do ético y de inmensa responsabilidad.

El término “discapacidad intelectual” no define ni con-
dena irreversiblemente a la persona, sino que nos aler-
ta hacia una situacién o estado especial eminente-
mente evolucionable, con sus luces y sombras, que
exige, eso si, una atencién también especial en forma
de apoyos para limitar los problemas y potenciar las
capacidades presentes en las diversas dimensiones de
su personalidad.

La discapacidad intelectual es definida como una enti-
dad que se caracteriza por la presencia de:

B limitaciones significativas en el funcionamiento
intelectual o inteligencia.

B limitaciones significativas en la conducta adapta-
tiva o capacidad de adaptacion.
B una edad de aparicion anterior a los 18 anos.

Durante anos la inteligencia, el desarrollo cognitivo o
las capacidades mentales se han medido mediante tests
estandarizados que tratan de calibrar la capacidad de un
nifo para razonar, conceptualizar y pensar. Las pun-
tuaciones obtenidas se calculan en una medida que se
llama cociente intelectual (Cl). En la poblacion general
existe una enorme variacioén en el Cl. Hasta el 95% tie-
ne lo que suele llamarse inteligencia normal o media, con
Cl entre 70/80y 130. EI 2,5% tiene un nivel superior
con CI por encima de 130. Y el otro 2,5% la tienen por
debajo de la media con valores inferiores a 70/80.

Del mismo modo, en la discapacidad intelectual existe
una variacion en el Cl que determina lo que suelen lla-
marse grados de discapacidad. Se dice que una per-
sona tiene discapacidad intelectual de grado leve cuan-
do su Cl esta entre 55y 70/80; moderada cuando esta
entre 40 y 55, y severa entre 25 y 40.

La mayoria de las personas con sindrome de Down pre-
sentan un retraso mental de grado ligero 0 moderado,
a diferencia de las descripciones antiguas en las que
se afirmaba que el retraso era severo. Existe una mino-
ria en la que el retraso es tan pequefo que se encuen-
tra en el limite de la normalidad (con frecuencia, aso-
ciada al diagndstico de sindrome de Down mosaico con
elevado porcentaje de células normales); y otra en la
que la deficiencia es grave, pero suele ser porque lleva
asociada una patologia complementaria de caracter
neurolégico o sensorial, 0 porque la persona se encuen-
tra aislada y privada de toda estimulacién ambiental
(afectiva, cognitiva, etc.).

Esta mejoria en el grado de discapacidad se ha debido
a los programas especificos que se aplican en las pri-
meras etapas (estimulacion, intervencion temprana), a
la aplicacion de apoyos y estrategias educativas en
aquellas areas mas necesitadas, y a la apertura y enri-

37

Caracteristicas especificas



38

Programa Espafiol de Salud - sindrome de Down

quecimiento ambiental que, en conjunto y de manera
inespecifica, esta actuando en la sociedad actual sobre
todo nino, incluido el que tiene sindrome de Down. Lo
que resulta mas esperanzador es comprobar, a partir
de los estudios longitudinales, que no tiene por qué pro-
ducirse deterioro o regresion al pasar a edades supe-
riores (nifo mayor, adolescente) cuando la accion edu-
cativa persiste.

Debe tenerse presente que los tests que miden el Cl no
son muy precisos hasta que el nifio tiene siete afnos;
por otra parte, se basan mucho en el lenguaje, cualidad
claramente reducida en las personas con sindrome de
Down, por lo que el test “castiga” de manera especial
a esta poblacion. Las puntuaciones del test no tienen
mucho valor practico para predecir lo que un nifio o
adulto va a hacer en su vida diaria, ya que su funcién
diaria en situaciones académicas, sociales y practicas
es a menudo mejor de lo que cabria esperar de su pun-
tuacion como “edad mental” o “test de inteligencia”.
Ciertamente, con un Cl moderado a ligero, las personas
con sindrome de Down aprenden a cuidarse de si mis-
mas, leen, escriben, manejan el dinero, hacen deporte,
desarrollan sus talentos artisticos, hacen trabajo pro-
ductivo, aprecian y defienden los valores, participan en
la vida ciudadana y, sobre todo, siguen aprendiendo
porque la capacidad de aprender persistira durante toda
la vida.

Es preciso prevenir contra algunos mitos relacionados con
el Cl. Se dice que el Cl de los nifios con sindrome de
Down declina a lo largo de los primeros anos, pero eso
no significa que haya un declive real en las capacidades
cognitivas; se trata de un artefacto debido al modo de
calcular el Cl. La puntuacién del Cl se calcula en rela-
cioén con la edad, y para ello, la puntuacioén real de un
nifo obtenida en el test se compara con la de los nifios
de la misma edad. Los nifios con sindrome de Down
aprenden con mas lentitud que los nifilos que tienen un
Cl medio y que realizan una cierta cantidad “media”
de avance por ano; de este modo, pese al progreso rea-
lizado por los nifios con sindrome de Down durante el

ano, no sera de tan alto grado como el de los otros nifios
de su edad, y asi no podra mantener el mismo Cl un afo
después: habré un descenso del Cl a pesar de que el nifio
progresa en conocimientos. Por eso es mas eficiente y
se entiende mejor expresarse en términos de edad men-
tal, porque es la que mejor define los progresos que la
persona consigue.

Otro mito es el de que los nifios con sindrome de Down
presentan una estabilizacién de su desarrollo cognitivo
hacia los 7 u 8 afos. Esta sugerencia proviene de estu-
dios muy antiguos cuando los nifos no recibian la edu-
cacién que ahora reciben. Los estudios recientes mues-
tran que los nifos con sindrome de Down contintan
progresando en su adolescencia y en la vida adulta en
lo referente a las habilidades linglisticas, académicas
y sociales, especialmente si se les educa en buenos
ambientes familiares y escolares de integracién y no en
los de educacién especial.

La conducta adaptativa

Entendemos como conducta adaptativa “el conjunto de
habilidades que se despliegan en el terreno de los con-
ceptos (p. €j., lenguaje, lecto-escritura, dinero), en el
ambito social (p. €j., responsabilidad, autoestima, pro-
babilidad de ser engafiado o manipulado, seguimiento
de normas), y en la préctica (actividades de la vida dia-
ria como son el aseo o la comida; actividades instru-
mentales como son el transporte, el mantenimiento de
la casa, la toma de medicina o el manejo del dinero), y
que son aprendidas por las personas para funcionar en
su vida diaria”.

La capacidad de adaptacién marca de modo especial la
habilidad de funcionamiento del individuo porque las
limitaciones en la conducta adaptativa son las que mas
van a afectar tanto a la vida diaria como a la habilidad
para responder a los cambios constantes e imprevistos
que ocurren permanentemente en nuestras vidas y en
las demandas que impone el ambiente en que vivimos.
Ocurre, sin embargo, que bien pueden convivir dentro



de una misma persona las limitaciones en ciertas habi-
lidades de adaptacion con altas capacidades en otras are-
as. De ahi la necesidad de hacer una evaluacion que, de
manera diferenciada, aborde y analice distintos aspec-
tos de la vida adaptativa. Para hacer un buen diagnés-
tico de las limitaciones que una persona tiene en su
conducta adaptativa es preciso utilizar medidas bien
estandarizadas con baremos de la poblacién general
que incluya a personas con y sin discapacidad.

La mayoria de las personas con sindrome de Down
muestran una gran variedad en el nimero y grado en que
pueden verse afectadas algunas de las cualidades inhe-
rentes a la capacidad adaptativa. Su desarrollo depen-
dera en forma extrema de la calidad de educacion y
ambiente en el que la persona crezca y se desarrolle. La
atencién que actualmente se presta al fomento de las
habilidades sociales y al desarrollo de la inteligencia
emocional de las personas con sindrome de Down ha
hecho incrementar considerablemente su capacidad
adaptativa. Pese a ello, poseen limitaciones que obligan,
al menos en la mayoria de los casos, a mantener un
grado de dependencia que varia de unas personas a
otras.

3.2 AREAS DE EXPLORACION

El corazon

Aproximadamente un 50% de los nifios con sindrome
de Down presentan cardiopatia congénita. La altera-
cién mas comun son los defectos de la pared auriculo-
ventricular. Es importante tener en cuenta que puede
haber defectos graves sin que se aprecien soplos car-
diacos.

La cirugia reparadora, que se debe realizar a la edad
recomendada segln la patologia previo diagnostico pre-
coz e individual, puede prevenir complicaciones gra-
ves, como la presencia precoz de hipertension arterial
pulmonar. Esta complicacién se produce antes en el
nifo con sindrome de Down que en otros nifios con las
mismas patologias cardiacas, pudiendo comenzar inclu-

so en los 6 primeros meses de vida. La calidad de vida
del paciente no operado que desarrolla una obstruccion
valvular es mala.

Las intervenciones quirlrgicas cardiacas presentan unos
resultados similares en los ninos con sindrome de Down
y en el resto de los nifos, con una supervivencia de
entre el 80 y el 90 por ciento.

Es obligada la realizacion de ecocardiograma al recién
nacido y recomendable durante la adolescencia, asi
como no descuidar las exploraciones en la edad adulta
por la mayor incidencia de patologias como el prolap-
so mitral.

Audicion, nariz y oido

Es importante la deteccién temprana de los problemas
de audicioén, pues ello permitira reducir sus repercu-
siones sobre el desarrollo del lenguaje.

En ocasiones, la pérdida de audicién comienza en la
segunda década de la vida de las personas con sindro-
me de Down. Si no se la detecta y corrige precozmen-
te, puede ocasionar conductas desajustadas que seran
mal interpretadas y diagnosticadas como si correspon-
dieran a una alteracion psiquiatrica.

Por otra parte, la oclusion congénita del conducto lacri-
monasal aparece en el 5-6 % de los lactantes. Se mani-
fiesta como lagrimeo y secrecién antes del mes de edad.
Puede complicarse con infeccién bacteriana en forma de
conjuntivitis, dacriocistitis o celulitis.

La disminucién de audicién en la infancia puede con-
tribuir a las alteraciones del lenguaje y de la conducta.
La hipoacusia puede ser de origen neurolégico, con-
ductivo, o de ambos tipos. Para detectar la hipoacusia
neurolégica, se debe practicar a todos los lactantes con
sindrome de Down una evaluacién de potenciales evo-
cados auditivos dentro de los seis meses de vida. Des-
pués de esta edad son mas apropiadas las pruebas de
valoracién basadas en reflejos conductuales.
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La prevencion de la hipoacusia por conduccién, se rea-
liza en las revisiones audiologicas sistematicas, valo-
randose entre otras, la formacién de tapon de cerumen,
(frecuentes por lo tortuoso y estrechos de los conductos),
y la presencia de derrame en el oido medio (otitis media
seromucosa), que en la infancia es la causa mas comin
de pérdida de audicién adquirida. Esta enfermedad tie-
ne una prevalencia aproximada del 20% a los dos anos
de edad, y en la mayoria de los casos es asintomatica.
Existe la posibilidad de realizar una intervenciéon qui-
rurgica efectiva para tratarla, mediante la introduccién
de tubos de drenaje.

Vias respiratorias

El asma, el ronquido y el sindrome de apnea obstructi-
va del suefo (SAOS) son problemas frecuentes que pue-
den pasar desapercibidos y por consiguiente no tratados
adecuadamente. El asma tiene una prevalencia en la
edad infantil del 6-15 % y en la edad adulta del 4-5%.
El ronquido se da en algiin momento de la vida en el 95
% de la poblacién, mas en los varones que en las muje-
res, igualandose la proporcion después de la meno-
pausia.

El SAOS afecta al 4-6% de los hombres y al 2-4 % de
las mujeres, aumentando la frecuencia con la edad.
Esta aumenta notablemente en el sindrome de Down.

La espirometria es la técnica diagnostica habitual en los
casos de asma. La dificultad que conlleva su realizacion
en las personas con sindrome de Down, obliga a diag-
nosticar esta enfermedad por los sintomas (tos, sibilan-
cias, disnea, sensacién de opresion toracica persisten-
te o intermitente, especialmente de noche y en ocasiones
relacionados con la exposicion a agentes desencade-
nantes o con el ejercicio) historia familiar y personal de
asma/atopia y la elevacion de la IgE en sangre.

No todos los roncadores desarrollan un SAOS, aunque
la obesidad aumenta la posibilidad.

El SAOS se produce por la obstruccién de las vias res-
piratorias. En el sindrome de Down se ve favorecida
por sus caracteristicas fisicas (cuello corto, hipotonia
de la lengua, hipertrofia de adenoides, retrognatia).
Dicha obstruccién provoca por un lado una reduccion de
la cantidad de oxigeno disponible en sangre, y por otro,
multiples despertares que dan lugar a un suefo no repa-
rador. Como consecuencia aparece un cuadro de cefa-
lea matinal con dificultad de concentracién y somnolencia
diurna excesiva. La polisomnografia realizada en la Uni-
dad de Suefio hospitalaria o la poligrafia respiratoria en
el domicilio del paciente, recomendadas en neumologia,
diagnostican la enfermedad.

Ojos y vision

El 75% de las personas con sindrome de Down, pre-
sentan problemas oculares. Los mas frecuentes son la
refraccion, miopia e hipermetropia y/o el estrabismo
que pueden presentarse desde muy temprano.

Las cataratas pueden estar presentes al nacimiento o des-
arrollarse a lo largo de la vida, pero al igual que el glau-
coma, pueden ocurrir durante la infancia. Hasta un
10% de la poblacién con sindrome de Down presenta
nistagmus. Entre los adolescentes y adultos jovenes es
comun la presencia de queratoconus o cérnea cénica.
Si estas alteraciones no son detectadas a tiempo y tra-
tadas adecuadamente, contribuirdn a incrementar la
discapacidad de las personas con sindrome de Down,
constituyendo un handicap afadido o secundario que
puede prevenirse mediante el seguimiento oftalmolé-
gico periodico. Asi pues, como todos los recién naci-
dos, los bebés con el sindrome de Down, deben ser
examinados al nacer para descartar la presencia de
cataratas congénitas.

Durante el primer ano de vida, el “comportamiento
visual” debe ser vigilado y monitorizado, en las visitas
periddicas al pediatra, quien debe remitir, para revision
por el servicio de oftalmologia, cualquier anomalia como



la aparicion de estrabismo, lagrimeo persistente, cam-
bios en la apariencia del ojo, etc.

Todos los nifios con sindrome de Down deben pasar un
examen oftalmolégico en profundidad en el segundo
ano de vida, incluyendo refraccion y fondo de ojo. En un
importante niimero de casos, se encontrara alguna des-
viacién de la normalidad que justificara un seguimien-
to mas cercano.

Aquellos que no presentan anomalias en este primer
examen, han de ser revisados nuevamente, incluyen-
do refraccién, a los cuatro afios de edad. Si la hiper-
metropia no se ha desarrollado a esta edad, es impro-
bable que ocurra més tarde.

Los nifios y adultos con sindrome de Down pueden, en
la mayoria de los casos, ser evaluados con los procedi-
mientos y test de vision “Standard” adaptandolos a la
apropiada “edad mental” y en un entorno sin distrac-
ciones.

Después de los cuatro afios de edad la vista ha de ser eva-
luada al menos cada dos anos durante el resto de sus vidas.

Como ocurriria con cualquier otro nifio, si a cualquier
edad la agudeza visual se deteriora, se requerira la opi-
nién de un oftalmélogo. Cualquier nifio o adulto con
dolor y/o enrojecimiento ocular y/o cambios en la vision
debe ser derivado urgentemente con el fin de obtener opi-
nion especializada.

Neurologia

Como ya se ha indicado, el sindrome de Down se produ-
ce por una copia extra de genes que se sitdan en el cro-
mosoma 21 (casi siempre en vez de los dos cromosomas
21 hay tres). Es por ello que las alteraciones en la funcion
de los érganos, y de forma muy evidente el sistema nervioso
al presentar discapacidad intelectual, son debidas a un
exceso en la informacién que depende de la expresion nor-
mal de estos genes. Sabemos que hay algunos genes muy

importantes para el desarrollo del sistema nervioso que se
sitilan en este cromosoma. Asi, este exceso de informa-
cién puede originar efectos tdxicos de los productos codi-
ficados por genes del par 21 y/o conllevar un desequilibrio
génico que repercuta en otros genes situados en otros cro-
mosomas. Aunque la informacién genética es muy parecida
entre todos los humanos, la forma de expresarse esta infor-
macion y traducirse en la anatomia y las capacidades indi-
viduales es caracteristico de cada ser humano; de ahi que
un desequilibrio en la expresion de multiples genes pro-
duce patrones diferentes y propios de cada individuo. Es por
ello que cada persona con sindrome de Down es diferen-
te y presentara sus propias caracteristicas y capacidades.

Para poder entender el funcionamiento cerebral en una
persona con sindrome de Down es necesario conocer
algunos aspectos del desarrollo del cerebro. Durante las
primeras fases de la vida embrionaria la informacién
genética (puesta de manifiesto por la expresion de los
genes) regula de forma precisa el desarrollo del tubo
neural (estructura que dara lugar al cerebro). Las célu-
las del tubo neural proliferan dividiéndose para originar
abundantes neuronas (y los otros tipos de células del
sistema nervioso, como la glia). Estas neuronas una vez
generadas son portadoras de la informacion necesaria
para moverse siguiendo rutas migratorias adecuadas y
para establecer los contactos (sinapsis) correctos con
otras neuronas o con otros tipos de dianas, como son
los musculos (por ejemplo). Si se alteran los genes que
regulan el desarrollo se pueden producir anomalias del
desarrollo del cerebro. Hoy en dia tenemos datos que
nos ayudan a explicar algo sobre lo que esta ocurriendo
en el cerebro con sindrome de Down, con claras impli-
caciones sobre las posibles causas de la discapacidad inte-
lectual. Vamos a desarrollarlas de forma separada.

®  Disminucion en la proliferacion celular y generacion
de células progenitoras de neuronas. Esto se debe
a alteraciones en la expresién de genes cuyos pro-
ductos regulan la division celular, asi como el con-
trol en la decision de los progenitores embrionarios
diferenciarse en neuronas.
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m  Alteraciones de la migracion de las neuronas que
una vez nacidas tienen que moverse para llegar a
los sitos donde deben madurar funcionalmente.
Estas alteraciones pueden ser debidas a que las
neuronas ya nacieron de forma anémala, por lo
que hemos comentado antes, o porque hay alte-
racion en sus mecanismos migratorios y/o en las
sefales que las guian.

B Problemas en el establecimiento de conexiones
entre neuronas. Las neuronas se comunican entre
ellas mediante el establecimiento de contactos lla-
mados sinapsis. En estas sinapsis, los neurotrans-
misores producidos y emitidos por una neurona
(presinaptica) se unen a sus receptores especificos
de la otra neurona (postsinéptica) y activan la pro-
pagacion del impulso nervioso. En el sindrome de
Down se sabe que el establecimiento y la funcién
de estas sinapsis estan alterados.

Ahora bien, todas estas alteraciones no son en grado
severo, siendo algunas veces solo modificaciones peque-
fias que afectan sutilmente a la funciéon neuronal. Tam-
bién es interesante conocer que unas regiones del cere-
bro se afectan mas que otras. Es por ello que en lineas
generales el cerebro del recién nacido con sindrome de
Down no presenta practicamente alteraciones morfo-
l6gicas. Durante los primeros afios de la vida (entre 2 y
tres) y dependiendo mucho de los estimulos ambiénta-
les, se establece la mayoria de las sinapsis en la corte-
za cerebral. Después este ritmo de produccion de sinap-
sis va disminuyendo, aunque toda la vida permanece
activo (por ello se habla de plasticidad cerebral y pode-
mos aprender cosas nuevas). Como los contactos sinéap-
ticos entre neuronas de la corteza cerebral son el factor
mas importante para el desarrollo de las funciones men-
tales, tres consecuencias son muy importantes de este
hecho:

B Los programas de atencion temprana neonatal
act@ian en el momento de mayor capacidad del
cerebro para producir contactos sinapticos y, con

ello, mejorar el desarrollo de la corteza cerebral. En
definitiva, mejorar la funcién cerebral.

B Durante toda la vida de cualquier individuo (tam-
bién con sindrome de Down) podemos mejorar su
funcién mental si mantenemos activa la produccién
de contactos sinapticos con estimulos adecuados.

B Hay funciones cerebrales que se desarrollan a un
ritmo normal y otras necesitan mayor apoyo, pero
todas son susceptibles de mejorar siempre.

El cerebro siempre responde a estimulos adecuados
mejorando sus funciones. iCuales son los estimulos
mas adecuados para el desarrollo y mejora de la funcién
cerebral? La respuesta a esta pregunta esta fundada en
la evolucién. Nuestro cerebro se ha seleccionado evo-
lutivamente por estar bien adaptado y entender el mun-
do en el que vivimos (si el mundo fuera diferente el
cerebro seria diferente). Por lo tanto los estimulos que
el cerebro entiende e interpreta mejor son los que pro-
ceden del mundo. Por el mismo motivo su intensidad
debe ajustarse a lo normal en cada circunstancia. Debe-
mos proporcionar al cerebro los estimulos mas norma-
les para su edad y periodo de desarrollo. Esto que pare-
ce no muy complicado, a veces es dificil puesto que
implica normalizar en la medida de lo posible a cada
individuo en el entorno apropiado a su edad. El exceso
de estimulos no consigue un mayor desarrollo neuro-
nal sino un desarrollo desequilibrado.

Durante la adolescencia se produce una poda de cone-
xiones entre neuronas. Esta poda tiene como resultado
la eliminacion de conexiones poco eficaces, y como
consecuencia la estabilizacion de las funciones madu-
ras adecuadas (entre ellas las que caracterizan al
desarrollo de la personalidad) y la eliminacion de ruido
funcional. Esta época en las personas con sindrome de
Down es muy importante, por lo tanto.

Finalmente es bien sabido que un gen muy implicado en
el desarrollo de la enfermedad de Alzheimer esté en el



cromosoma 21. Por ello es mas frecuente que las per-
sonas ancianas con sindrome de Down presenten ano-
malias cerebrales de enfermedad de Alzheimer, y en
consecuencia, hay que prever que con frecuencia pue-
den aparecer los sintomas de demencia que caracteri-
zan a esta enfermedad.

En definitiva, el sindrome de Down presenta alteracio-
nes del desarrollo cerebral que fundamentalmente van
a asociarse a anomalias en la maduracién funcional de
sistemas cerebrales que se traduce en un menor nime-
ro de contactos sinapticos entre neuronas. Aunque no
conocemos de forma precisa cuales son los mecanismos
moleculares y celulares de estas alteraciones, esta cla-
ro que responden a estimulos adecuados mejorando su
funcién.

Durante la vida de una persona con sindrome de Down
pueden aparecer problemas neurolégicos, que no nece-
sariamente deben asociarse de forma directa con el sin-
drome de Down. Solo la aparicién precoz de sintomas
de deterioro cognitivo debe dirigirnos hacia estudios
mas precisos para el diagnostico de Alzheimer.

Patologia osteoarticular

Los problemas ortopédicos son frecuentes en las per-
sonas con sindrome de Down, fundamentalmente debi-
do a hiperlaxitud ligamentosa asociada a la trisomia
21. Aunque existen pequenas alteraciones en la con-
formacion de los dedos como la clinodactilia y otras
que no requieren habitualmente atencién médica, las
causas mas frecuentes de consulta son las luxaciones
o subluxaciones rotulianas, la inestabilidad de las cade-
ras, los pies planos y la escoliosis. El manejo es seme-
jante al de la poblacién general.

Las escoliosis detectadas suelen ser secundarias a laxitud
ligamentosa y se presentan principalmente en la region
toracolumbar siendo generalmente de grado ligero. La
luxacién de cadera presenta, en los nifos pequenos con
sindrome de Down, una frecuencia similar al resto de la

poblacion. En edades maés tardias (adolescencia o edad
adulta), parece apreciarse una mayor incidencia en las per-
sonas con sindrome de Down, pudiendo presentar ace-
tabulos normales o displasicos. Se pueden producir luxa-
ciones sin necesidad de traumatismos. Esta patologia se
manifiesta por trastornos en la marcha y, en ocasiones, por
la dificultad para cargar peso.

La inestabilidad de la rétula es un problema frecuente, que
puede dar lugar a una luxacion irreductible, aunque gene-
ralmente es bien tolerada y no hay trastornos en la marcha.

Los pies planos, que son un hallazgo clinico frecuente
en las personas con sindrome de Down, pueden ser
dolorosos 0 no. En caso de ser dolorosos, habra que
valorar un tratamiento ortopédico y/o quirtrgico para
favorecer la marcha auténoma vy aliviar el dolor.

Un hallazgo poco frecuente es la inestabilidad atlan-
to-axial, debida a la laxitud de los ligamentos que fijan
la primera y la segunda vértebras cervicales. Aunque
algunos estudios cifran su incidencia en, aproximada-
mente, el 15% de los jévenes con sindrome de Down,
su importancia real es, probablemente, menor. El ries-
go principal de esta inestabilidad es la compresion
medular por una vértebra.

Se recomienda vigilar la estabilidad atlanto-axial median-
te radiografia simple de raquis cervical de perfil en posi-
cion neutra, hiperflexion e hiperextension, hacia los 3
anos y repetirla a los 10-12 anos. En caso de movilidad
excesiva 0 en presencia de sintomas como cansancio pre-
coz, marcha anormal o dificultosa, dolor o dificultad a
la movilizacién del cuello, pérdida de fuerza en miem-
bros inferiores e hiperreflexia tendinosa, se debe reali-
zar una resonancia magnética y, eventualmente, repa-
racion quirdrgica. Los casos de inestabilidad asintomatica
deben ser vigilados y se recomienda la restricciéon de
actividad fisica de riesgo.

Menos frecuente, pero con un manejo semejante es la
inestabilidad atlanto-occipital.
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Funcién endocrina

En las personas con sindrome de Down de cualquier
edad estd aumentada la incidencia de las alteraciones
tiroideas. Es importante detectarlas, porque tanto el
crecimiento del cuerpo como el desarrollo de la funcion
cognitiva requieren que los niveles de hormona tiroidea
sean normales.

Los signos de hipotiroidismo pueden ser muy tenues
en las personas con sindrome de Down y pueden ser con-
fundidos con el fenotipo propio de este sindrome, por lo
que a veces pasan desapercibidos. Por ello, se reco-
mienda la vigilancia anual de la funcién tiroidea, median-
te la determinacién del valor de TSH (Hormona esti-
mulante de la tiroides) y T4 libre (Hormona tiroidea).
Cuando existe una disminucién de la tasa de T4, habi-
tualmente acompanada de elevacién de TSH, se debe
remitir al paciente al especialista en Endocrinologia
para tratamiento de hipotiroidismo. En muchas oca-
siones, sin embargo, existe una elevacion de TSH con
niveles normales de T4. Esta situacién denominada
hipotiroidismo subclinico es una condiciéon muy fre-
cuente en las personas con sindrome de Down vy, no
siempre, finaliza en un hipotiroidismo verdadero. En
muchas ocasiones se trata de una situacién pasajera y
los valores vuelven a la normalidad o bien, otras veces,
permanecen estables (TSH elevada, T4 normal). Es dis-
cutible la necesidad de tratar el hipotiroidismo subcli-
nico y, en muchos casos, si la cifra de TSH no muestra
un ascenso progresivo, 0 no se demuestra la presencia
de anticuerpos antitiroideos, la vigilancia semestral de
TSH y T4 puede ser més prudente. Los casos de hiper-
tiroidismo deben ser remitidos a Endocrinologia.

La talla corta en las personas con sindrome de Down
refleja un rasgo constitucional propio de la trisomia, en
cuya etiologia esta probablemente implicada la hor-
mona de crecimiento y algunos mediadores necesarios
para el desarrollo de los tejidos. Por ello, existen curvas
de peso, talla y perimetro craneal especificas para per-
sonas con sindrome de Down. Aunque se ha propues-

to la administracién generalizada de hormona del cre-
cimiento a nifos con sindrome de Down, la indicacion
actual es exclusiva para los que presentan deficiencia
confirmada de dicha hormona.

Funcidn digestiva

Las personas con sindrome de Down pueden tener pro-
blemas con la alimentacion desde el nacimiento; es
preciso tenerlo en cuenta para que en los programas
de atencion temprana se cuide este aspecto, recurrien-
do si es preciso a profesionales especializados en nutri-
cién. A lo largo de la vida, pueden aparecer otros pro-
blemas que, aunque en la mayor parte de los casos son
competencia del médico de familia, pueden generar
necesidad de consulta con el especialista en aparato
digestivo.

a) Malformaciones congénitas: La presencia de estenosis
o0 atresias digestivas es mas frecuente (12%) en los
recién nacidos con sindrome de Down. Su diagnéstico
debe evocarse ante la presencia de signos de obstruc-
cion digestiva alta en los nifios con trisomia 21. También
se presenta con mayor frecuencia la enfermedad de
Hirschprung o megacolon congénito (<1%), que pue-
de ponerse de manifiesto al nacimiento o en cualquier
otro momento de la infancia en forma de estrenimien-
to pertinaz. Todas estas alteraciones requieren trata-
miento quirdrgico.

b) Trastornos en la funcién de la masticacion: La erup-
cion dental esta frecuentemente retrasada, conducien-
do a una adquisicion tardia del habito masticatorio. De
forma general, los nifios con sindrome de Down pre-
sentan una hipoplasia del macizo facial que se asocia
frecuentemente a una maloclusién dental (mala coin-
cidencia entre los dientes superiores y los inferiores).
Si a lo anterior se suma la hipotonia de la lengua y, con
frecuencia, la macroglosia relativa, se comprende la
dificultad masticatoria de algunos nifios con trisomia
21. En ocasiones, estas situaciones justifican que los
ninos tengan problemas para ingerir alimentos no tri-



turados o, por el contario, ingieran estos alimentos sin
masticarlos correctamente. La aproximacién diagnosti-
ca y terapéutica de este problema conlleva la visita al
odontdlogo, que debe intentar corregir el problema de
la maloclusion cuando desde el punto de vista funcio-
nal sea relevante, no exclusivamente por motivos esté-
ticos y la fisioterapia de la musculatura maxilar que
interviene en le masticacién. Se debe ser paciente con
este problema cuya solucion es lenta y requiere educa-
cién del habito masticatorio, asumiendo la mayor len-
titud en las comidas y evitando degluciones sin masti-
car, que pueden asociarse a conductas bulimicas.

c) Trastornos en la deglucion: A todo lo anterior se suma
un retraso variable en la adquisicién del reflejo faringeo
de la deglucién que origina con frecuencia atraganta-
mientos e, incluso, aspiracién de alimentos o liquidos.
Con frecuencia, la hipertrofia adenoidea o amigdalar y
la hipotonia lingual dificultan méas el mecanismo deglu-
torio, pues obligan a los nifios a mantener la respiracion
bucal mientras ingieren alimentos. Por otro lado, los pro-
blemas de motilidad esofagica son mas frecuentes en las
personas con sindrome de Down (adultos o nifios) que en
la poblacién general. La adicion de estas situaciones
genera frecuentes problemas de deglucién en las perso-
nas con sindrome de Down a lo largo de toda su vida. El
abordaje de estos problemas se debe realizar desde una
perspectiva multidisciplinar, con intervencion del pedia-
tra 0 médico de familia, el especialista en ORL, el diges-
tologo v el fisioterapeuta. Si ninglin problema médico o qui-
rargico es responsable del trastorno deglutorio, se debe ser
prudente en la administracién de alimentos y establecer
pautas de ingesta con el menor riesgo posible.

d) Estrenimiento: El estrefimiento es un hallazgo fre-
cuente en personas con sindrome de Down y se relacio-
na con el tipo de alimentacion y la hipotonia muscular. En
presencia de estrefiimiento pertinaz, se debe descartar la
presencia de megacolon agangliénico no diagnosticado en
la época neonatal o de la primera infancia, pero también
de otras enfermedades que generan malabsorcién intes-
tinal y se asocian, ocasionalmente, a estrenimiento, como

intolerancia a proteinas vacunas, celiaquia o alergia ali-
mentaria. Sin embargo, la mayoria de las veces se trata
de un problema funcional, relacionado tinicamente con la
hipotonia muscular abdominal, una motilidad intestinal
disminuida y la escasez de fibra en la alimentacion. Se
debe ser extremadamente cuidadoso con el tipo de ali-
mentacion y con el estilo de vida que son las formas méas
oportunas para combatir el estrefiimiento funcional. Una
ingesta diaria suficiente de fruta y verdura y la practica fre-
cuente de actividad fisica suelen ser mas eficaces que
los diferentes laxantes, aunque en ocasiones se debe
recurrir a ellos, pero siempre bajo indicacion médica.

e) Celiaquia: Como otras enfermedades de caracter
autoinmune, la celiaquia es mas frecuente en las per-
sonas con sindrome de Down que en la poblacién gene-
ral. Aunque su incidencia es variable, se considera que
esta enfermedad se debe descartar en todas las perso-
nas con trisomia 21, independientemente de la pre-
sencia de otros sintomas o signos de malabsorcién intes-
tinal. Se considera suficiente la realizacion de dos
determinaciones de anticuerpos de tipo IgA antiendomisio
0 antitransglutaminasa, a los 3-4 afosy a los 6-7. Si no
existe elevacién de estos anticuerpos, no es necesaria
la realizacién de nuevas pruebas, siempre que se haya
descartado previamente la existencia de un déficit de IgA.

Trastornos odontoestomatoldgicos

Las personas con sindrome de Down presentan una
baja incidencia de caries, siendo relativamente fre-
cuentes la boca entreabierta por falta de tono muscular,
el retraso de la erupcién dentaria, y cuadros como la
gingivitis, periodontitis, bruxismo y maloclusion.

La hipotonia de los mUsculos orofaciales provoca una
posicion de boca entreabierta, sin cierre labial, con ever-
sion y desplazamiento anterior del labio inferior. EIl tama-
fio del interior de la boca esta reducido longitudinal y
transversalmente. Como consecuencia el tamano de la
lengua parece mayor (macroglosia). En ocasiones apa-
rece una superficie de lengua no patolégica con grie-
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tas y surcos profundos (lengua fisurada o escrotal).

El retraso en la erupcién dentaria es por causa genéti-
ca. Si en los ninos, en general, la aparicién del primer
diente de leche se da entre los 6-7 meses, en el sin-
drome de Down, lo es a los 14-18 meses.

En la denticion permanente, si en general el primer
molar sale a los 6 afos, en el sindrome de Down lo
hace sobre los 8 anos. En caso de coexistencia de ambas
denticiones, esta indicada la extraccion del diente de
leche para que el definitivo ocupe su lugar.

La gingivitis se da con una frecuencia elevada en los nifios
con sindrome de Down de 3 a 9 afos caracterizandose
por unas encfas inflamadas, edematizadas y de facil san-
grado. La causa fundamental esta en la placa bacteriana
provocada por una falta de higiene. También influye la fal-
ta de cierre bucal y la resecacion de la mucosa gingival
que se produce. Se suele asociar a queilitis.

Al no tratarse correctamente, evoluciona a periodonti-
tis, que se caracteriza por una retraccién gingival, movi-
lidad dentaria y caida esponténea de los dientes. La
enfermedad progresa por brotes dando el aspecto de
encia normal en los periodos de latencia.

El bruxismo o rechinar de dientes es un acto de oclusién
dental inconsciente que aparece precozmente y decre-
ce con los anos. Su frecuencia es elevada en los nifios
con sindrome de Down. Entre las causas predisponen-
tes esta la maloclusién y como desencadenantes la per-
sonalidad, el estrés, y las lesiones cerebrales entre otras.

El bruxismo diurno es de mayor intensidad que el noc-
turno a diferencia de lo que ocurre en la poblacién gene-
ral. Se caracteriza por la presencia de desgaste en los
bordes de los dientes, sobre todo en la denticién tem-
poral, ya que la capa de esmalte es mas voluminosa
en la denticién permanente.

La maloclusion dental en el sindrome de Down, puede
deberse a una anomalia en el nimero, tamafo o for-
ma de los dientes. La denticién temporal normal es de

20 piezas y la definitiva de 32. El nimero puede estar
disminuido sobre todo en la denticiéon permanente debi-
do a una falta de germen dentario (agenesia) o a reten-
cion en el desarrollo del mismo (anquilosis maxilar).

El tamano de los dientes en sindrome de Down, en com-
paracion con los nifios en general, es de mayor tamafio
en los dientes de leche (macrodoncia), y menor en la den-
ticion permanente (microdoncia). Los dientes pueden
aparecer con formas cénicas y como fusiones denta-
rias, sobre todo en la denticiéon temporal.

Piel

Los problemas cutaneos que con mayor frecuencia afec-
tan a las personas con sindrome de Down son los tras-
tornos tréficos de la piel como la xerosis (piel seca) y la
queilitis comisural. Dentro del grupo de las alteracio-
nes autoinmunes es comun la alopecia areata. Se debe
tener especial cuidado en la higiene de la piel, ya que
aparecen habitualmente piodermitis y forunculosis,
especialmente a partir de la pubertad.

Ginecologia

Toda joven entre los 17 y 20 afos deberia someterse a
una exploracion ginecolégica rutinaria, incluido un fro-
tis de Papanicolau si tiene actividad sexual. Aunque
generalmente se recomienda repetir los frotis cada tres
anos, no es necesario efectuarlo con esta frecuencia a
la mujer con sindrome de Down que no tenga activi-
dad sexual y no presente sintomas. Habra que valorar
los beneficios de la exploracién frente al riesgo de trau-
matizar a la paciente.

Teniendo en cuenta las implicaciones éticas y juridicas,
debe plantearse el momento y el sistema mas adecua-
do para la prevision de un método de anticoncepcion,
en coherencia con la propia persona con sindrome de
Down y/o su red de apoyo natural: familia, entorno ins-
titucional (asociacién), profesional, etc.



Inmunidad e infecciones

Existe una mayor incidencia de infecciones en las per-
sonas con sindrome de Down, sobre todo a nivel de
vias respiratorias. Esta mayor incidencia se debe mas a
la conformacién anatémica del macizo facial que a un
defecto del sistema inmune.

Aunque se han realizado estudios sobre la situacion de
la inmunidad innata y adquirida en el sindrome de
Down, no hay acuerdo sobre la existencia de una alte-
racion intrinseca del sistema inmune. Los trastornos
sutiles de la fagocitosis o la tendencia a la linfopenia que
ponen de manifiesto algunos trabajos, no justifican la
inclusion del sindrome de Down entre las causas de
deficiencia inmune. Eventualmente, en caso de infec-
ciones repetidas en otras localizaciones corporales, se
realizara un estudio basico de la inmunidad.

Hematologia y oncologia

Esté constatado que la incidencia de cancer es mas
baja en personas con sindrome de Down que en la
poblacién general. Hay dos excepciones:

B El cancer testicular en varones, aunque no muy fre-
cuente, tiene una incidencia superior en varones
adultos con sindrome de Down y hace necesaria la
vigilancia mediante exploracion clinica. De ahi la
necesidad de intervenir en los casos relativamen-
te frecuentes de criptorquidia (testiculos no des-
cendidos).

B laleucemia se presenta con mayor frecuencia en el sin-
drome de Down durante la edad infantil. Algunos estu-
dios muestran una incidencia hasta 30 veces superior
a la de la poblacién general de su misma edad. La
Leucemia Mieloblastica Aguda ocurre, generalmente,
en nifnos de menos de 3 aros, mientras que la Leucemia
Linfoblastica Aguda tiene mayor incidencia en eda-
des posteriores. Los nifios con sindrome de Down que
enferman de Leucemia Mieloblastica Aguda, suelen
presentar el subtipo M7 (Leucemia Megacarioblastica)

que tiene mal prondstico en la poblacién general, pero
que en los nifos con sindrome de Down, responde de
forma excelente a la quimioterapia y permite obtener
una tasa de curacién superior. Existe un protocolo tera-
péutico especifico para la Leucemia Mieloblastica Agu-
da en nifos con sindrome de Down que tiene en cuen-
ta esta excelente respuesta y el exceso de toxicidad
que podria inducir un tratamiento quimioterapico con-
vencional. Este se debe reservar para los nifios que
no responden al tratamiento especifico. En el caso de
la Leucemia Linfoblastica Aguda, las tasas de cura-
cion son semejantes a las de la poblacion general,
pero se deben tener en cuenta, durante el tratamien-
to, la elevada toxicidad que provocan algunos medi-
camentos, dada la dificultad de las personas con sin-
drome de Down para metabolizar algunos de los
medicamentos utilizados.

Cerca de un 10% de Recién Nacidos con sindrome de
Down puede presentar una alteracion hematolégica lla-
mada Mielopoyesis Anormal Transitoria o Sindrome
mieloproliferativo transitorio que recuerda a la Leuce-
mia Mieloblastica Aguda, pero que tiene como carac-
teristica especial su transitoriedad. Suele cursar con
hepato-esplenomegalia, citopenia y presencia de blas-
tos en sangre periférica y se relacionan con mutacio-
nes en el gen GATA-1. Habitualmente, de forma espon-
tanea desaparece en pocas semanas. En algunas
ocasiones puede requerir tratamiento quimioterapico a
dosis muy bajas. Sin embargo, aproximadamente un
30% de ellos, puede desarrollar en los 3 afios siguien-
tes una Leucemia Mieloblastica Aguda.

Una caracteristica importante a tener en cuenta es la
macrocitosis presente en las personas con trisomia 21.
Se trata de un hallazgo constitucional, probablemente
ligado a trastornos en el metabolismo del acido félico.
No requiere investigaciones diagndsticas ni tratamien-
to, pero se debe tener presenta a la hora de considerar
el diagnostico de anemia ferropénica. En las personas
con sindrome de Down, los valores considerados nor-
males en la poblacién general de Volumen Corpuscular
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Medio pueden ser sugestivos de microcitosis.
El resto de alteraciones hematoldgicas tienen un mane-
jo semejante al de la poblacién general.

Trastornos mentales y conductuales

Formas de comportamiento

Una de las representaciones mas afianzadas con que
la gente en general imagina a la persona con discapa-
cidad intelectual es la de una persona con serios pro-
blemas de comportamiento y dificil de manejar, que
incluso puede mostrarse agresiva. En su mayor parte,
esta concepcion es falsa. Y sin duda, la inmensa mayo-
ria de las personas con sindrome de Down, a cualquier
edad, tienen un comportamiento normal e idéntico al
del resto de la poblacién. En el otro extremo del ima-
ginario, existe la idea de que las personas con sindro-
me de Down son particularmente tranquilas, apaci-
bles, sociales y afables. Aunque algo de ello puede
haber, es, sin duda, una idea excesivamente generali-
zadora que, como tal, transmite una informacién impre-
cisa 'y poco valida.

Es importante reconocer que la problematica intrinse-
ca a la discapacidad intelectual puede facilitar la apa-
ricién de conductas o reacciones anémalas que pue-
den ser equivocadamente consideradas como sintomas
de un trastorno mental. Por ejemplo, la presencia de
dolor en una persona que tiene dificultades para comu-
nicarlo o expresarlo puede promover la realizacion de una
conducta agresiva como Unico medio de llamar la aten-
cién en busca de alivio o de apoyo. Ademas, en el sin-
drome de Down pueden aparecer rasgos conductuales
especificos, de origen no bien conocido, que llevados al
extremo pueden aparecer y ser considerados como tras-
torno mental. Por ejemplo, la rigidez e inflexibilidad en
la realizacion de tareas, rasgo frecuente en las personas
con sindrome de Down, puede terminar en el extremo
de una conducta obsesiva-compulsiva.

Particular importancia adquiere el anélisis de la con-
ducta en la edad infantil. Es la primera vez en que los
padres se encuentran con problemas de conducta, dudan

si es algo normal o lo achacan sistematicamente al sin-
drome de Down, desconocen el modo de reconducir
esas reacciones, y, lo que es peor, pueden adoptar méto-
dos educativos contraproducentes que empeoran la
conducta. Lo normal es que consulten al pediatra o al
educador. Por este motivo, los profesionales han de
conocer las principales caracteristicas.

La mayoria de los nifios son faciles de manejar, pero
alrededor de un tercio de los preescolares son mas difi-
ciles, en parte porque no son capaces todavia de comu-
nicarse de forma eficiente. Por lo tanto es importante sen-
tar los limites y las reglas, ya que los estudios demuestran
que los nifos con sindrome de Down que tienen con-
ductas més dificiles a la edad de tres afos progresan mas
lentamente en sus anos escolares, probablemente por-
que no son capaces de permanecer quietos, escuchary
beneficiarse de las oportunidades de aprendizaje.

Ademas, si queremos que se beneficien de estar inte-
grados en situaciones de guarderia o preescolar con otros
nifos sin discapacidad, habremos de esperar que se com-
porten lo méas posible en la forma méas apropiada a su
edad. Un nifio con conducta problematica trastorna la
vida familiar y aumenta la tensién de todos los miem-
bros de la familia. El temperamento y la personalidad
juegan en parte su papel, ya que algunos nifios son mas
placidos y faciles de llevar desde su nacimiento, mientras
gue otros son mas activos, exigentes y ansiosos. Hay
algunos datos que respaldan la idea de que los nifios con
sindrome de Down tienden a tener personalidades posi-
tivas y a ser felices, amables y sociales, pero aun asi hay
un amplio margen de diferencias individuales entre ellos.

En la etapa infantil es frecuente observar aspectos de la
motivacién que se caracterizan por el hecho de que el
nivel en la perseverancia de tareas es bajo, y eso se
combina con una mayor frecuencia de conductas que,
basadas en su positiva sociabilidad, tienden a desli-
garse de las tareas. Esta menor persistencia se com-
plementa a veces por un rasgo de obstinacién y de per-
sonalidad con una voluntad firme, tal como se han



descrito en algunos estudios sobre temperamento. Esta
perseverancia pobre en las tareas y el temperamento
obstinado pueden tener implicaciones de largo alcance
en el desarrollo de un nifo con sindrome de Down. Su
rechazo a intervenir en sus tareas durante los primeros
anos ejerce una fuerte influencia sobre el retraso que con
frecuencia vemos en el desarrollo y el aprendizaje.

Para muchos padres y profesionales familiarizados con
los ninos que tienen sindrome de Down, la conducta
problematica es un suceso ordinario. A menudo se les
describe como “tercos” y “obstinados”. Los nifos con sin-
drome de Down muestran mayores tasas de problemas
de atenciéon que los demas nifos, retraimiento social,
desobediencia, conducta compulsiva (agarrar objetos,
repetir ciertas acciones), altas tasas de soliloquios. Es
bastante frecuente que, desde que son pequefios, mues-
tren problemas de conducta relacionada con el escape
y la inatencion, desobediencia, enfados y pobre con-
ducta social. El hecho de que estas conductas proble-
maéticas se inicien pronto y se expresen con claridad, ha
inducido a incluirlas dentro del fenotipo conductual (el
patron que define los puntos fuertes y débiles de una dis-
capacidad) que caracteriza al sindrome de Down. Hay
otros factores asociados al sindrome de Down que pue-
den contribuir también a que surja esta conducta, como
son los trastornos del suefio y la mayor frecuencia con
que padecen ciertas enfermedades. Por ejemplo, si se
da una norma verbalmente y no se tiene en cuenta que
su procesamiento auditivo y su memoria a corto plazo
son limitados, puede parecer terquedad o desobedien-
cia lo que simplemente es incapacidad para recibir y
procesar todo el mensaje.

La mayoria de estas expresiones de su conducta no
indican una particular patologia mental y son perfec-
tamente manejables. Pero ello exige analizar el contex-
to global en que aparecen y aplicar diestramente técnicas
conductuales en las que es necesario adiestrarse con la
ayuda de profesionales competentes. De no hacerlo, la
conducta empeora con grave perjuicio para el nifo y el
entorno (familia, escuela).

Diagnéstico dual

El diagnéstico dual se refiere a la coexistencia de un
trastorno mental en una persona que tiene discapacidad
intelectual, en nuestro caso el sindrome de Down. La
experiencia nos dice que las personas con sindrome de
Down presentan menos trastornos mentales que el res-
to de la poblacién con discapacidad intelectual v, los
que presentan, en su mayoria son susceptibles de ser
analizados y atendidos.

Conductas disruptivas

Es importante distinguir entre nifios con sindrome de
Down que son activos y muestran una conducta apro-
piada a su edad mental dentro de las caracteristicas
que han sido sefaladas anteriormente, y nifos que
muestran un patréon persistente de descontrol conduc-
tual que se convierte en una conducta disruptiva o des-
organizadora capaz de provocar alteraciones sociales
y/o académicas. Se estima que la prevalencia de tras-
tornos de conducta disruptiva es del 8-12% en los nifos
con sindrome de Down, pudiendo aparecer a partir de
los 3 anos; en la poblacién general aparece en un 3-4%
y suele hacerlo entre los 5y 7 anos. No todo nifio con
una conducta inapropiada tiene trastorno de conduc-
ta. La gravedad, la intensidad y el patrén de conducta
que aparece como negativa, desafiante, disruptiva, des-
tructiva o agresiva dan origen a un espectro de trastor-
nos que siguen una linea de continuidad con gravedad
creciente:

B trastorno de hiperactividad con déficit de atencion,
B trastorno de oposicién desafiante, y
B trastorno de conducta disruptiva (sin especificar).

Los factores que pueden predisponer a que los nifos
con sindrome de Down muestren esta conducta pue-
den ser los siguientes:

B Exigencias poco realistas por parte de los padres y
educadores basadas en las expectativas del
desarrollo (habla, lenguaje, cognicién, autoayuda).

B Ansiedad recurrente, frustracion.
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®m  Ordenes inmediatas que exigen interrumpir una
actividad preferida o abandonar un ambiente.

B Desajuste temperamental entre los padres y el
nino.

®  Descontrol de los impulsos.

Un estilo cognitivo rigido e inflexible.

B Una conducta aprendida para llamar la atencién
social o para escaparse.

Los nifios que tienen un trastorno cognitivo son muy
capaces de utilizar la conducta disruptiva para manipular
a sus cuidadores y para establecer un patrén de conducta
aprendida, nada deseable, que es preciso cambiar. Hay
también ciertas alteraciones médicas que pueden pre-
disponer a individuos previamente vulnerables: dolor
fisico no detectado, hipertiroidismo, trastornos del sue-
flo, trastornos visuales o auditivos que pasan desaper-
cibidos o efectos secundarios de alguna medicacién.

Trastornos del espectro autista

Los graves trastornos psiquiatricos como son los tras-
tornos del espectro autista (TEA) tienen una prevalen-
cia en las personas con sindrome de Down que alcan-
za el 5-7%. Al mejorar dramaticamente el desarrollo
cognitivo, adaptativo, comportamental y social del “grue-
s0” de los nifios y adolescentes con sindrome de Down
que van camino de una notable integracion en la socie-
dad, destaca alin mas la diferencia y el retraso que mar-
can a un nimero no desdefnable de nifios atrapados en
sus problemas con rasgos autistas, y fuerza a practicar
diagnosticos que antiguamente se consideraban inne-
cesarios. Las implicaciones familiares y sociales son
evidentes porque estos nifos poseen el mismo derecho
que los demaés para ser atendidos adecuadamente, y
no quedarse tirados en la cuneta del camino que los
demas siguen recorriendo.

Los padres de estos nifos con sindrome de Down obser-
van con preocupacion y tristeza como los deméas que qui-
z4 iniciaron conjuntamente con sus hijos una animosa
andadura, se van distanciando a niveles inalcanzables.
La condicién de tipo autista se define como una situa-

cién a la que se llega tras examinar y apreciar la exis-
tencia de conductas motéricas repetitivas (estereoti-
pias), atencion atipica, y unas formas poco corrientes (por
exceso o por defecto) de responder a estimulos senso-
riales en su mas amplio sentido: contacto tactil o visual,
vision, audicion. Esta situacién abarca a las siguientes:

1. Trastorno de espectro autista (TEA) que, a su vez,
comprende estos otros:
1.1. El autismo propiamente dicho.
1.2. El trastorno desintegrativo infantil.
1.3. El trastorno generalizado del desarrollo.
2. Trastorno de movimientos estereotipados.

Para llegar a estos diagndsticos hay que cumplir exqui-
sitas condiciones recogidas por analisis y exploracio-
nes bien definidas. Para ello existen procedimientos de
diagnostico concretos y bien perfilados, expuestos en
manuales especializados.

Enfermedad mental

Dos terceras partes de las personas con sindrome de

Down no desarrollan enfermedad mental alguna a lo

largo de su vida. Las diversas estadisticas dan cifras de

prevalencia de enfermedad mental en esta poblacién

que oscilan entre el 27 y el 35 %. Se distinguen los

siguientes tipos:

m  Trastornos del animo: depresion, trastorno bipo-
lar, trastorno distimico.

B Trastornos de conducta y trastornos de oposicién
y desafio.

B Esquizofrenia y otros trastornos psicoticos.

B Trastornos de ansiedad y trastorno obsesivo-com-
pulsivo.

B Trastorno de control de impulsos.

B Demencia tipo Alzheimer.

Pueden aparecer a cualquier edad. Los mas frecuentes
son los trastornos del animo, en especial la depresion
(alrededor del 20%) que predomina en periodos de tran-
sicién (p. ej., la adolescencia) o en fases avanzadas de
la edad adulta.



3.3 VIDA ADULTA Y ENVEJECIMIENTO

Programa de Salud del Adulto
con sindrome de Down

Conocido y asumido el concepto de Salud como un bien
y un derecho de toda la poblacién, debemos velar cada
uno desde nuestro ambito (padres, médicos, psicélogos,
profesores) por las personas con discapacidad intelec-
tual que tengan dificultades en valorar su significado.

Existe todavia una tendencia a relacionar el sindrome de
Down con la infancia, olvidando que son personas que
se hacen adultas. En materia de salud, cuando se pasa
la edad pediéatrica se produce un vacio ya que con fre-
cuencia nadie asume el papel que hasta entonces venia
desarrollando el pediatra, el cual se ve obligado a pro-
longar sus actuaciones mas alla de lo que es competencia
suya por edad. Este vacio hace que el adulto con sin-
drome de Down abandone las revisiones médicas que
le corresponden, con el riesgo de que se pasen por alto
problemas médicos frecuentemente asociados al sin-
drome de Down, e incluso otras enfermedades menos
especificas que a cualquier persona adulta se le diag-
nostican cuando siguen los controles propios del pro-
grama de salud del adulto, de la mujer o del anciano,
implantados en todas las comunidades autonomas. La
redaccién de un Programa de Salud del Adulto con sin-
drome de Down es consecuencia y continuacion, por
tanto, del Programa de Salud existente para nifios y
adolescentes.

En congruencia con los principios de integracion e igual-
dad, lo ideal es incluir a los adultos con sindrome de
Down como beneficiarios de los mencionados programas
dirigidos a la poblacién general, pero siempre teniendo
en cuenta las especificidades propias del sindrome de
Down vy las alteraciones mas frecuentemente asocia-
das. Es funcién del médico de familia o del internista
estar al tanto y coordinar las actividades sanitarias,
como responsables de la prevencién y promocion de su
salud. No es bueno distribuir los problemas de salud

de una persona (con o sin sindrome de Down) entre
muchos especialistas, pues la realidad es que mas que
tratar enfermedades debemos acostumbrarnos a tratar
con personas enfermas, tomadas en su totalidad. Logi-
camente hay areas especificas que es mejor que las
controle un especialista en esa materia, pero cuando
se deben frecuentar varios médicos debe haber uno de
ellos que coordine todas las intervenciones.

Es recomendable, si no lo tenia ya, escoger un oftal-
mologo, un otorrinolaringblogo y un dentista que conti-
nuen las revisiones de la vision, de la audicién y de la
boca. Mantener la agudeza visual y el nivel de audicién
adecuados son condiciones imprescindibles para todas
las funciones basicas de la vida diaria. Pero ademas,
cualquier déficit repercute muy negativamente en las
personas con discapacidad intelectual, provocando
incluso problemas de conducta que inducen a errores
diagnosticos, con lo que se impide el correcto trata-
miento. Mantener la funcionalidad de la dentadura o
de la prétesis dental permitira triturar adecuadamente
los alimentos con lo que reducimos los problemas fun-
cionales digestivos. De la misma forma hay que seguir
con los habitos adquiridos para evitar la obesidad y el
estrefiimiento.

Las mujeres deben integrarse en los programas de detec-
cion del cancer ginecoldgico segln les correspondan por
edad y actividad sexual, con las pautas indicadas en cada
caso para citologia o ecografia, ademaés de la atencion
en la menopausia o la anticoncepcion. En lo referente a
la exploracién mamaria, aun sabiendo la menor inciden-
cia de cancer de mama en el sindrome de Down, también
deberemos tener en cuenta el envejecimiento prematuro,
por lo que se valorara de forma individualizada la opcién
de realizar la mamografia de referencia incluso anticipa-
damente antes de los 50 anos, sobre todo si hay ante-
cedente familiar directo de cancer de mama.

Se establecera un seguimiento directo de la patologia
osteoarticular, ya existente o que pueda surgir, pues es
origen de severas limitaciones en el plano fisico. La

51

Caracteristicas especificas



52

Programa Espafiol de Salud - sindrome de Down

osteoporosis que de manera fisiolégica incide con la
edad, se retrasa con el gjercicio y la alimentacion sana
en donde destaca la ingesta suficiente de calcio, presente
en leche y sus derivados.

Los cuidados de la piel y la higiene quedan descritos en
otro capitulo del programa. No se deben olvidar la detec-
cién precoz y prevencion de toxicomanias, basicamen-
te alcohol y tabaco. Ademaés, por las complicaciones
gue puedan aparecer, es necesaria la vacunacion del
adulto frente a la gripe y al neumococo, ademas de las
imprescindibles del tétanos y hepatitis B seglin las pau-
tas establecidas.

Hay que tener siempre presente la excepcional toleran-
cia que estas personas tienen al dolor, el cual no se
corresponde en general con la gravedad del cuadro pato-
l6gico real, y eso exige que demos por nuestra parte el
valor que se merecen otros sintomas y signos para evi-
tar errores diagnoésticos. Las personas con sindrome de
Down tienen un umbral del dolor elevado que condicio-
na la poca expresividad de dolor ante traumatismos de
consideraciéon. Ademas no tienen facilidad para locali-
zarlo. Otras veces lo expresan en forma de cambios de
comportamiento con ansiedad retraimiento o agresividad.
Asi mismo, previo a intervenciones quirdrgicas, habra
que prevenir al anestesista de la posibilidad de alteracion
atlanto-axoidea o hipersensibilidad a la atropina.

Siguiendo las indicaciones de la O.M.S., los adultos con
sindrome de Down, incluso estando perfectamente sanos
en los aspectos fisico y psiquico, son personas fragiles
en lo social, y requieren una intervencion multidiscipli-
nar que les garantice sus derechos como seres huma-
nos. Siempre desde nuestras consultas deberemos inte-
resarnos por este aspecto y pedir la intervencién de los
servicios sociales si detectamos cualquier carencia.

El plan de actuacién ante el adulto que sufre proble-
mas cronicos vendra condicionado por el control de
éstos, mientras que ante el adulto sano con sindrome de
Down deberemos aplicar las mismas medidas preven-

tivas que al resto de la poblacién, teniendo en cuenta las
especificidades de la trisomia 21. Para ello una buena
tactica es hacer llegar a nuestro médico de familia o
internista un ejemplar de este “Programa Espanol de
Salud para personas con sindrome de Down”.

En la pagina *** se detallan con precisién las explora-
ciones clinicas y controles analiticos que se deben rea-

lizar a lo largo de toda la etapa adulta (cronograma).

El anciano con sindrome de Down

Ahora las personas con sindrome de Down ya no solo se
hacen adultas sino que se hacen ancianas, gracias a
las atenciones que se les prestan. No es facil precisar su
expectativa de vida pues todavia estd aumentando, pero
podemos prever que, una vez superada la patologia
congénita asociada, la esperanza de vida de las perso-
nas con sindrome de Down sobrepasara los 60 afnos.

Estéd demostrado que en el sindrome de Down se pro-
duce un envejecimiento prematuro, que hace que las
caracteristicas propias del anciano se manifiesten en
ellos a edades mas tempranas, por lo que no seria pro-
pio hablar de ancianos sino méas bien de personas mayo-
res con sindrome de Down. Precisan, por tanto, cui-
dados geriatricos sin cumplir el requisito de la edad,
entrando de lleno en el concepto de persona mayor de
alto riesgo o anciano fragil cuando menos por criterios
sociales. Ademas, algunos desarrollaran la enfermedad
de Alzheimer.

El envejecimiento no es una enfermedad, es un proceso
fisiolégico que se caracteriza por el deterioro progresivo
e irreversible de todas las funciones del organismo. Habi-
tualmente asociamos el término anciano con enfermedad
pues suelen presentar patologias cronicas asociadas,
pero también hay ancianos sanos, que no presentan
enfermedad ni problematica funcional, fisica, mental ni
social. No obstante iran acusando el paso de los afos e
inexorablemente irdn adquiriendo unas caracteristicas
que requeriran de cuidados médicos.



Caracterizan a la persona anciana no solo la edad sino
también la pluripatologia, entre la que suele haber una
enfermedad principal que le incapacita al menos en par-
te, y ademas hay deterioro cognitivo y/o problemética
social. Presenta limitaciones funcionales a la movilidad,
con inestabilidad y por tanto tendencia a las caidas, défi-
cits sensoriales, tendencia a malnutricién, deshidratacién
y consumo de medicamentos. En conjunto, lo que mas
llama la atencion son el deterioro cognitivo y el fisico.

Propio del paso de los afios es el deterioro cognitivo que,
en el sindrome de Down, puede verse acrecentado si se
asocia a la enfermedad de Alzheimer (ver méas adelan-
te). Afecta a la memoria, atencion, concentracion, pen-
samiento, lenguaje, capacidad de juicio, conducta, com-
portamiento, personalidad, etc. La intervencion debe
ser individualizada, a base de mucha paciencia, y enten-
diendo siempre que es una enfermedad y que, ademés
del tratamiento médico actual, no hay otro tratamiento
que el prestar todos los cuidados precisos. La mejor pre-
vencién esta en no dejar de ejercitar nunca la mente,
mediante lectura, conversacién, planteamiento de pro-
blemas cotidianos para su resolucion, etc.

Debe tenerse muy en cuenta el sindrome depresivo,
caracterizado por la pérdida de interés o de la capaci-
dad de disfrutar de las cosas, que se modifica poco por
factores ambientales, y puede haber también cuadros
confusionales ligados al deterioro cognitivo y a la edad.
El sindrome de inmovilidad consiste en la reduccion de
su capacidad de moverse independientemente. El poco
gjercicio fisico, la obesidad y la vida sedentaria conlle-
van debilidad muscular progresiva y a la larga la nece-
sidad de movilizacién por otras personas. Es muy inca-
pacitante y genera nuevos problemas como el
encamamiento y las ulceraciones. La solucion esta en
prevenirlo, y eso se consigue manteniendo un cierto
grado de actividad fisica. No se debe caer en la tenta-
cién de la comodidad, y para ello se les debe incitar a
participar en actividades de cualquier tipo adaptadas a
sus posibilidades. Un paseo diario o una tabla de gim-
nasia estan al alcance de todos y mantener tareas sua-

ves en casa también, con lo que evitamos la sobrepro-
teccion y les hacemos sentir (tiles.

El sindrome de inestabilidad responderia a la dificul-
tad por mantener la postura erguida, cuya principal
consecuencia seran las caidas y fracturas, entre las que
destacan las de cadera y vértebras que seran luego cau-
sa de inmovilidad. Con excesiva frecuencia esta impli-
cada en su causa la toma de algin medicamento.

No debemos olvidar los déficits sensoriales tanto en la
esfera visual como en la auditiva, ya vistos en edades
anteriores, y el mantenimiento de las proétesis. Cerca
del 50% de ancianos no llevan las gafas apropiadas.

Fundamental es comprobar el estado de la dentadura o
de la prétesis dental, pues su deterioro es motivo de
malnutricion, malas digestiones y estrefimiento. Debe-
remos aportar una dieta saludable, basada en verdu-
ras, hortalizas y frutas (aportan fibra para evitar el estre-
fimiento), complementada con proteinas (carnes, huevos
y lacteos) y pocas grasas. Ademas es necesario el apor-
te de agua suficiente (al menos 1 litro diario) para evi-
tar la deshidratacion, problema habitual en las personas
mayores. La sal se tomara con moderacion, e intenta-
remos que las comidas sean poco copiosas y fraccio-
nadas, de facil masticacion, variadas y adaptadas a los
gustos de cada cual. Llegado el momento se puede
recurrir a papillas o suplementos nutricionales.

Otra situacién prevalente en los ancianos es la inconti-
nencia urinaria o pérdidas de orina. Supone un serio
problema no solo de higiene, sino también social pues
limita sus actividades de relacion.

Ya se ha mencionado la polifarmacia o polimedicacién,
que es la toma de varios medicamentos de forma cro-
nica. Con la edad, el cuerpo no esta en condiciones de
transformarlos, utilizarlos y eliminarlos de la misma
manera, por lo que se producen acumulaciones que
pueden llegar a ser toxicas, al tiempo que nos producen
efectos indeseados. En ocasiones no se corrigen pato-
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logias dando otra medicina sino quitando alguna de las
que ya toman. La polifarmacia esta relacionada con
caldas, insomnio, estrefimiento, falta de apetito, cefa-
leas, confusion, incontinencia, temblores y muchas
cosas mas. Es recomendable revisar periédicamente
los farmacos que cada cual consume, para que el médi-
co deje los estrictamente necesarios.

El contacto con los servicios sociales debe ser perma-
nente, al igual que con todos los profesionales involu-
crados en la atencién a la discapacidad. Con las personas
mayores, y ahora mas que nunca, es obligacion de todos
nosotros garantizar no solo su salud sino también su
bienestar social.

El aumento de la esperanza de vida hace que la poblacién
anciana sea cada dia mas numerosa, pero no todos ellos
pueden llegar en las condiciones deseables, por lo que
paralelamente se incrementa la poblacién con menor
capacidad de autonomia y por lo tanto dependiente de
otros. Es el caso de las personas mayores con sindrome
de Down. A la situacion de discapacidad intelectual se pue-
de anadir la fisica con lo que adquiere especial relevan-
cia la figura del cuidador, a quien deberemos apoyar des-
de la multidisciplinaridad que defiende DOWN ESPANA
para que lleven a cabo una labor tan delicada como es cui-
dar de una persona mayor discapacitada.

Enfermedad de Alzheimer y sindrome de Down

Con independencia del envejecimiento precoz, los
adultos con sindrome de Down tienen un mayor ries-
go de padecer enfermedad de Alzheimer (demencia
tipo Alzheimer) que el resto de la poblacion. Este ries-
g0, sin embargo, es considerablemente mas pequefo
del que se pensaba inicialmente y no se eleva hasta
alcanzar los 40 o 50 afos. Se ha estimado que la pre-
valencia de demencia en los adultos con sindrome de
Down es de alrededor del 20% en la edad de los 40
anos y de 45% pasados los 55 afos. Sin embargo,
incluso pasados los 60 afos sélo poco méas de la mitad
de las personas con sindrome de Down (56%) pre-

sentan un diagnostico de demencia (Esbensen etal.,
2008).

Puesto que hay muchos problemas de salud que pro-
ducen demencia, es obligado evaluarlos antes de hacer
el diagnostico de enfermedad de Alzheimer. Por des-
gracia, no es esto lo que siempre se hace en el caso de
las personas con sindrome de Down. No existe un test
especifico que diagnostique la enfermedad de Alzheimer,
y se basa el diagnostico en la comprobacién de la exis-
tencia de un patrén de deterioro en la funcién neurol6-
gica y psicolégica. El equipo sanitario médico y psico-
l6gico debe también descartar otras enfermedades y
problemas que originan sintomas similares a los que
se observan en la enfermedad de Alzheimer. El proce-
so diagndstico es idéntico para todas las personas, ten-
gan o no sindrome de Down.

Procesos patolégicos que se deben descartar

m  Sefalamos otras causas de declive que no son
enfermedad de Alzheimer:

Depresién y otros problemas psicolégicos o psi-
quiatricos.

Apnea del sueno.

Trastorno tiroideo.

Déficit de vitamina B12.

Enfermedades metabdlicas (renales, diabetes, ano-
malias del calcio).

Enfermedad celiaca.

Pérdida de audicion o de vision.

Inestabilidad atlo-axoidea u otros problemas cer-
vicales.

Cardiopatias.

Trastornos convulsivos.

Hidrocefalia con presion normal.

Efectos secundarios de los medicamentos.

Merece mencion especial el diagnéstico diferencial con
el primer punto. Son indicios de depresion la existencia
de un estado de tristeza o agitacion que dure méas de dos
semanas, las alteraciones del sueno, los brotes de llan-
to, la pérdida de gusto por actividades que anterior-



mente le agradaban o el aislamiento. Algunas perso-
nas pueden iniciar conductas de autolesion.

Se considerara también el dolor crénico, no diagnosti-
cado. Los adultos con sindrome de Down muestran a
veces un declive globalizado de su funcién como res-
puesta al dolor y a enfermedades que por si mismas no
deberian ser causa de la pérdida de la funcién. Parece
tratarse, mas bien, de una reaccién emocional o psico-
l6gica al trauma que les ocasiona el dolor o la enfer-
medad. Son igualmente muy sensibles al duelo por la
pérdida de un ser querido.

Ademas, las personas con sindrome de Down parecen
envejecer mas rapidamente que los demas, de modo
que cuando tienen 55 afios los vemos mas como uno de
75 afos que no tiene sindrome de Down. Por eso es
importante recordar que en una persona con sindrome
de Down puede haber cambios propios del envejeci-
miento a una edad méas temprana. Situarlos desde una
perspectiva del envejecimiento proyecta nueva luz sobre
estas alteraciones.

Pruebas y analisis ante un deterioro funcional

Las pruebas que recomendamos hacer a todos los

pacientes que muestren un declive funcional son:

B Analitica que incluya hemograma con las tres series,
electrolitos incluido el calcio, pruebas de funcion
tiroidea, folatos y vitamina B12 en suero.

B Pruebas de visién y audicion.

Pueden estar indicadas otras pruebas basadas en los
hallazgos de la historia clinica, la exploracion fisica y los
resultados del laboratorio como radiografia de la colum-
na cervical (en posicion de flexién, extensién y neutra),
analiticas (funcién hepatica, enfermedad celiaca o sero-
logias de sifilis y VIH), tomografia computerizada o reso-
nancia magnética del cerebro, electroencefalograma o
estudio del suefo.

La exploracién neuropsicolégica forma parte de la eva-
luacién de la enfermedad de Alzheimer en personas que

no tienen discapacidad intelectual. Sin embargo, estas
exploraciones son mas dificiles en las personas con
sindrome de Down u otra discapacidad. Y es que la dis-
capacidad intelectual subyacente hace mas dificil eje-
cutar la mayoria de los tests y, consiguientemente, los
resultados son menos precisos. Hay, no obstante, algu-
nos tests de los que se cree que, si se realizan de
manera secuencial a lo largo del tiempo, son mas efi-
caces.

En las revisiones médicas anuales se deben valorar
aspectos generales como disminucion en el cuidado
personal, pérdida de habilidades personales diarias, de
las verbales y comunicativas, de las sociales y profe-
sionales, del estado de retraimiento, lentitud, aparicion
de rasgos paranoides, aumento de soliloquios, conducta
agresiva o autolesiva, modificaciones en el patrén de
suefo, cambios de peso, olvidos persistentes, inconti-
nencia urinaria/fecal, aparicion de convulsiones, y valo-
rar en su caso la derivacion a Atencién Especializada.

3.4 TERAPEUTICA

Plantear el “tratamiento” del sindrome de Down nos
conduce a una situacién ambigua que puede confundir.
El sindrome de Down, como tal, no es curable si por
ello se entiende la eliminacién del cromosoma extra del
par 21 en las células del organismo, y la consiguiente
desaparicién de sus consecuencias orgéanicas. Apena
ver a muchos padres de recién nacidos con sindrome de
Down, desorientados y con l6gica expectacion y angus-
tia, que consumen dinero y energias en la blsqueda
del medicamento o de la terapia milagrosa que cure el
sindrome de Down. Por desgracia, algunas personas e
instituciones desaprensivas e irresponsables se apro-
vechan de tales circunstancias y ofrecen a las familias
curas milagrosas en sus paginas de Internet.

Hemos de afirmar rotundamente, conscientes de nues-
tra responsabilidad ante la sociedad, que el sindrome de
Down no tiene curacién en la actualidad. Pero hemos de
manifestar con no menos énfasis que muchos de los
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problemas médicos y cognitivos que lo acompanan tie-
nen formas de tratamiento altamente eficaces. A ellas
se debe, precisamente, que la media de la esperanza de
vida haya aumentado tan extraordinariamente en los
Gltimos 25-30 afios.

Terapéutica de los problemas médicos

La terapéutica de la patologia médica va dirigida a curar
0 mejorar los diversos procesos patolégicos que se pue-
den desarrollar en cualquier persona con sindrome de
Down: unos son de caracter congénito y se aprecian
por lo general en el momento del nacimiento, y otros van
apareciendo a lo largo de la vida. Ninguna forma de
tratamiento que en buena practica hubiese de ser apli-
cada a una persona que no tenga sindrome de Down,
debe ser negada a una persona con sindrome de Down
por el mero hecho de tenerlo.

Seglin sea la naturaleza del problema clinico, el trata-

miento puede ser:

B Quirdrgico (p. €j., diversas formas de atresia en el
aparato digestivo, cataratas, cardiopatias congéni-
tas, hipertrofia amigdalar, luxaciones articulares,
etc.).

B Farmacoldgico (p. €j., hipotiroidismo, infecciones
de repeticion, trastornos mentales, epilepsia, leu-
cemias, etc.).

B Dietético (p. ej., control de sobrepeso y obesidad,
celiaquia, etc.).

B Psicoterapico (p. €j., conductas anémalas, trastor-
nos mentales).

B Fisico (fisioterapia, radioterapia, termoterapia, etc.).

B Mixto: combinacion de dos o mas de los anteriores.

Cualquiera de los procesos patolégicos es similar en su
naturaleza a los que aparecen en el resto de la poblacion,
por lo que los tratamientos son también similares y ofre-
cen resultados eficaces en igual proporcién. La res-
puesta a los farmacos en la poblacion con sindrome de
Down es también similar, en general, a la del resto de
la poblacion, tanto en lo que se refiere a su eficacia
como a su toxicidad o produccién de efectos secunda-

rios. Puede ser una particular excepcion el caso de algu-
nos antineoplasicos que se utilizan en el tratamiento
de las leucemias, a los que muestran especial sensibi-
lidad los nifios con sindrome de Down, asi como la res-
puesta a los antitérmicos que en ocasiones aparece exa-
gerada.

La respuesta a las intervenciones quirlrgicas suele ser
buena, como se ha descrito repetidas veces para el caso
de la correccién de las cardiopatias congénitas. Sin
embargo, la evolucién a la cirugia de la enfermedad de
Hirschsprung puede ser mas térpida que en el resto de
la poblacién.

La anestesia general no ofrece especiales riesgos, debien-
do tenerse en cuenta la posible patologia que la hace
necesaria: el menor calibre de la laringe y vias respira-
torias superiores obliga a extremar la seleccién del mate-
rial de intubacién; puede haber mayor tendencia a la bra-
dicardia. En caso de subluxacion atloaxoidea habra de
tenerse cuidado en las maniobras de hiperextensién de
la cabeza durante la intubacion de las vias aéreas. Se
ha descrito una mayor sensibilidad a los efectos de la
atropina.

El tratamiento de la enfermedad de Alzheimer en las
personas con sindrome de Down no difiere del estable-
cido para el resto de la poblacion. Estan propuestos los
farmacos anticolinesterasicos y la memantina para las
primeras fases de aparicion. Sin embargo, debido a la
carencia de estudios realizados en condiciones objetivas,
no es posible asegurar con certeza el beneficio que pue-
dan aportar.

Terapéutica del desarrollo general y cognitivo

Es enorme el esfuerzo y dinero invertidos en proponer
y anunciar remedios de todo tipo para favorecer el
desarrollo general y psico-cognitivo del nifio y del ado-
lescente con sindrome de Down. Buena parte de la lla-
mada medicina complementaria y alternativa, tan aire-
ada y difundida en algunos medios como Internet, es



utilizada con ese fin. Sin embargo, es obligado afirmar
rotundamente que no ha sido posible hasta ahora demos-
trar con métodos cientificos y objetivos que existan sus-
tancias “farmacos, nutrientes, hormonas, aportes mine-
rales y vitaminicos (incluido el &cido folinico), agentes
antioxidantes y estimulantes™ que mejoren dichos des-
arrollos. La buena practica exige que la terapia, tanto
médica como educativa, se fundamente en datos y resul-
tados objetivos, como recientemente ha afirmado la
prestigiosa educadora Sue Buckley (2009).

Existen en la actualidad varias lineas de trabajo que
estudian las acciones de diversos agentes quimicos en
modelos animales del sindrome de Down, basandose en
los hallazgos genéticos y neurobiolégicos que constan-
temente se estan produciendo. Ninguno de estos agen-
tes, sin embargo, ha pasado todavia a la fase de su
estudio cientificamente programado en las personas
con sindrome de Down.

De la misma manera, técnicas como la terapia celular
o0 la ionizacién han mostrado su completa inutilidad.

Todo ello no significa que no haya posibilidad de mejo-
rar el desarrollo global y cognitivo de las personas con
sindrome de Down. Por el contrario, los Gltimos afios
son testigos del avance incontenible en el progreso de
las funciones psicolégicas y cognitivas. Esto se debe a
que, sobre la base de una buena salud y alimentacion
que asegure los adecuados nutrientes, se aplican de
forma temprana, constante, paciente e inteligente bue-
nos instrumentos educativos que se ejercitan en el
ambiente familiar, escolar y comunitario. La atencién
temprana con sus diversas formas de terapia, las nue-
vas metodologias en la ensefanza de la lectura, escri-
tura, célculo y lenguaje, el desarrollo de técnicas cog-
nitivas, el entrenamiento de las habilidades sociales y
la inteligencia emocional, la formacién fisica, deporti-
vay ludica, la programacion del tiempo libre, son todos
ellos claros exponentes del rico bagaje terapéutico que
en la actualidad es recomendado y utilizado con evi-
dentes beneficios.

Terapéutica de las conductas disruptivas y
alteraciones mentales

El buen criterio terapéutico exige una valoracién preci-
sa y multiprofesional de todos los factores que inter-
vienen en la aparicién y mantenimiento de las conduc-
tas disruptivas y alteraciones mentales, antes de recurrir
a los psicofarmacos. Una vez descartadas las altera-
ciones organicas que tantas veces son responsables de
estos cuadros, habran de valorarse las circunstancias per-
sonales y ambientales en cuanto que pueden ser modi-
ficables, teniendo en cuenta que existen diversas formas
de psicoterapia y de modificacion de conducta que por
si solas frecuentemente bastan para restablecer la con-
ducta normal. El apoyo de psicofarmacos —antidepre-
sivos, ansioliticos, neurolépticos, antimaniacos, anti-
convulsivantes— constituyen, sin duda, un apoyo
indispensable y su utilizacion habra de ser cuidadosa-
mente evaluada y vigilada en cada caso.

Es fundamental la presencia de especialistas profesio-
nales de la medicina, la psicologia y la psiquiatria que,
junto al conocimiento especifico de su especialidad,
estén bien familiarizados con las caracteristicas de las
personas con sindrome de Down. Sélo asi se puede
abordar un tratamiento adecuado en el que se combi-
nen las terapias y el asesoramiento de caracter psico-
l6gico y conductual con, cuando sea preciso, la medi-
cacion especifica. El recurso inmediato y exclusivo a
los medicamentos es fuente segura de fracaso, cuando
no de empeoramiento.

Educacion para la salud

Abordaremos la higiene y la prevencion de accidentes
en la infancia desde multiples puntos de vista.

A) Habitos de higiene y vida saludable:

La salud de la persona no es responsabilidad de los
profesionales sino que corresponde a cada uno. En el
caso de personas con discapacidad intelectual habra
una parte de la que se puedan responsabilizar y otra
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que deberan asumir o vigilar sus padres o tutores. Es este
un capitulo del programa de salud dirigido a la familia,
la cual debe involucrarse de lleno en actividades de pre-
vencion y promocion de la salud.

Un aspecto a tener en cuenta al hablar de educacién para
la salud es el de la higiene, tomandolo desde un punto
de vista amplio. No es especifico para personas con
sindrome de Down sino que sirve para todos, pero en
nuestro caso es importante insistir para lograr unas pau-
tas de actuacion y comportamiento que les van a ser muy
importantes no sélo a la hora de la prevencion de enfer-
medades sino también para su relaciones sociales y su
integracion plena en la sociedad. Podemos hablar de:

® Higiene corporal: hay que acostumbrar a los hijos
a la maés estricta higiene, pues ello beneficia su
propia imagen. Si se les ensefa desde el primer
momento (bafio, ducha), ser4 una tarea que luego
nos llevara poco tiempo, pues ellos mismos adquie-
ren pronto esa responsabilidad, y no se puede decir
que no sean pulcros. Les ensefaremos la limpie-
za general de piel y unas, de vulva o prepucio, el
manejo de los olores corporales, mocos, leganas,
incontinencia o pérdidas de orina, etc. Ligado a
esto va la limpieza de las ropas y el vestir ade-
cuadamente. Son tan presumidos y presumidas
como el resto de chavales, y les gusta también la
elegancia.

® Higiene bucodental: el hecho de ser menos pro-
pensos a las caries no debe ser motivo de dejadez
en este aspecto, pues también hay problemas de
halitosis, aftas y otros. Se debe educar a nuestros
hijos en el cepillado de dientes desde que estos
aparecen, y que no se lo planteen como otra obli-
gacién sino como un juego mas. Lo ideal es el cepi-
llado tras cada comida (nunca menos de una vez
al dia), pero es obvio que los hijos aprenden lo que
ven hacer a sus padres. Ademas del cepillado habra
que llevarlos a las revisiones que les marquen des-
de el sistema publico de salud o por parte del pro-

fesional que elijamos, y habra que adiestrarles en
el manejo de la seda dental o cuidados de las
correcciones ortoddncicas si fuera preciso, y seguir
las indicaciones que den los especialistas.

Higiene fisica: la actividad fisica es fundamental
para activar gran parte de las funciones de nues-
tro organismo, circulacion, respiracion,..... Sabe-
mos que junto a una alimentacién sana son los
dos factores que pueden evitar la obesidad. Pero no
es sblo eso, pues también ayuda a vencer el estre-
fimiento, favorece la oxigenacion, previene enfer-
medades cardiovasculares ligadas al sedentaris-
mo, etc. No hay dudas en la necesidad y beneficios
del ejercicio fisico regular, bien sean paseos, trek-
king, bicicleta, footing, natacion, tenis, golf,...... 0
incluso deportes de equipo como futbol o balon-
cesto. Se pueden plantear igualmente desde el
punto de vista de la competicién. Las carreras es
preferible elegir las de fondo o semifondo a las de
velocidad pura. Es preciso un informe médico pre-
vio de aptitud el cual tendra en cuenta ya las pato-
logias previas. Dentro de estas tendremos siem-
pre presente la inestabilidad atlanto-axoidea.
Descartada esta, no debe haber problemas tampoco
en artes marciales, defensa personal o equitacion,
y son especialmente aconsejables las actividades
de montafa o al aire libre, incluido el esqui. No
olvidemos nunca las protecciones individuales pro-
pias de cada actividad.

Higiene postural: el objetivo basico es evitar todo
tipo de desviaciones de la columna. En el sindro-
me de Down, las articulaciones son mas laxas y las
vértebras pueden perder su alineacion, por lo que
habra que insistir constantemente para corregir
vicios a la hora de sentarse delante de la mesa de
trabajo o de ver television en un sofa. La eleccion
del colchén es también fundamental para evitar
lesiones crénicas de espalda, al igual que el con-
trol del peso en las mochilas escolares. Otra elec-
cién que debe responder a criterios de salud y no



comerciales o de imagen, es la del calzado. Cuan-
do sea preciso pediremos la colaboracién de un
ortopeda u otro especialista en la materia, ya que
con frecuencia precisaran plantillas o cunas para
corregir distintos problemas.

Higiene dietética: ya se ha incidido en diversos
puntos del programa, pero hacemos ahora una
recopilacion. Para evitar la obesidad debemos con-
trolar su dieta tanto en el aspecto de cantidad
como de calidad. Hay que evitar la llamada comi-
da basura, la comida répida y los platos precoci-
nados, los refrescos azucarados y las calorias gra-
tuitas como chucherias o pastelillos industriales.
Esto ayuda no solo a prevenir la obesidad, sino
también enfermedades endocrinas, alergias, etc. No
nos olvidemos de la fibra para prevenir el estrefi-
miento. Esta presente en la mayoria de frutas, ver-
duras, legumbres, hortalizas, pan y patata, todo
ello acompanado de la suficiente ingesta de agua.
En caso de estrefiimiento habra que evitar los ali-
mentos que lo favorecen como arroz, membirillo,
zanahoria, manzana, platano, y el abuso de leche
y derivados. Las personas celiacas tienen prohibi-
do tomar los cereales trigo, cebada, avena y cen-
teno, asi como sus derivados, sémolas, pan, hari-
nas, galletas, pasteles, etc. Deberemos recordarlo
cuando confiemos nuestros hijos a otras personas
(fiestas, asociaciones, etc.).

Higiene mental: muchos son los puntos a abor-
dar aqui, dosificar las horas de ver television, vide-
0juegos o0 juegos en solitario, fomentar habitos de
juego y actividades de ocio y tiempo libre en fami-
lia 0 asociaciones, propiciar grupos de amigos para
divertirse y otros. Hay que abordar de forma mul-
tidisciplinar la adolescencia, la sexualidad, la anti-
concepcion, el trabajo, la vida independiente, sin
olvidarnos de la prevencién de toxicomanias (alco-
hol, tabaco, drogas). Todo ello proporciona un efec-
to beneficioso en su salud, ayuda a la deteccion pre-
coz de sintomas depresivos o autistas, o a evitar el

descontrol emocional o el exceso de fantasias, e
incluso a retrasar la demencia tipo Alzheimer.

B) Prevencion de accidentes en la infancia:

Nuestros hijos crecen rodeados por potenciales peli-
gros para la salud a los que no damos la importancia que
merecen puesto que estamos totalmente familiarizados
con ellos, y a veces no pensamos en las consecuencias
fatales que puede provocar una herramienta de traba-
jo, de cocina, o una situacién por la que pasamos a
diario. En resumen:

B Mantendremos siempre en sus envases originales
tanto los medicamentos como los liquidos de beber
y los productos de limpieza. El nifio debe recono-
cer cual es cada uno y no debemos cambiarlos
bajo ninglin concepto pues puede conducir a erro-
res fatales. Ademas cada cual estara en su sitio, lo
que es de beber en un lado y los medicamentos,
limpiadores y otros potenciales téxicos alejados
de su alcance o protegidos y nunca mezclados
entre ellos.

B El nino tiene tendencia a llevarse a la boca todo
objeto que llama su atencidn, y eso exige especial
precaucion a la hora de trabajar con objetos
pequenos no solo por su toxicidad sino por el ries-
go de atragantamiento. Es el caso de juguetes de
piezas, pinturas y también pilas de botoén o ceri-
Ilas.

B El riesgo de atragantamiento esta presente tam-
bién a la hora de las comidas o de tomar biberén
los méas pequenos. Vigilaremos cuando empiecen
a hacerlo de forma independiente.

B Infinidad de objetos de uso diario mal utilizados
pueden provocar graves consecuencias. Unas tije-
ras o un cuchillo pueden provocar lesiones a uno
mismo o a otra persona, los alfileres pueden ser
ingeridos o clavados, etc. Con las cerillas y meche-
ros esta el riesgo anadido de provocar un incendio
o sufrir quemaduras.

B Los electrodomésticos y la electricidad son ame-
nazas permanentes. Hay que tener los enchufes
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protegidos para evitar que introduzcan los dedos y
ensenarles el correcto funcionamiento de cada apa-
rato asi como los riesgos que comportan. Las plan-
chas, hornos, vitroceramicas y estufas queman,
pero esta el peligro aun mayor de electrocucion,
el cual puede darse con una sola bombilla. Espe-
cial atencion hay que prestar a la combinacién de
electricidad y agua que se da en el bano.

En la cocina, controlar las proximidades del fuego,
y sobre todo sartenes (el mango siempre hacia
dentro) y cacerolas por la gravedad de las quema-
duras que provocan el aceite o el agua hirviendo.
Mucha atencion si hay a su alcance alguna llave de
paso del gas.

Uno de los principales motivos de muerte en la
infancia es el ahogamiento. Este se puede produ-
cir con muy poca agua. Vigilemos siempre su hora
de bafio y no les dejemos solos. Esto es aplicable
a banferas, piscinas, rios y playas.

Los traumatismos en espacios cerrados son debi-

dos muchas veces a resbalones por el suelo moja-
do, caidas por las escaleras o al instinto de trepar
en busca de lo que esta alto. Especial gravedad
tiene la precipitacién al vacio, por lo que nunca
dejaremos a un nifo solo en un balcén o asoma-
do a una ventana.

Debemos anticiparnos a los riesgos que conlleva
cada juego. Los columpios pueden golpearles, pue-
de haber caidas, etc. Es recomendable el uso de
casco, rodilleras o coderas al jugar con patines o
bicicletas.

La educacién vial es imprescindible para que apren-
dan a bajar del autobus o a cruzar la calle, y en via-
jes o desplazamientos ademas de llevar el cinturén
de seguridad o las sillas homologadas en los coches,
adoptaremos otras medidas de seguridad como
las ventanillas cerradas o el bloqueo de puertas.
En las actividades al aire libre nunca se debe olvi-
dar la proteccion frente al sol, mediante gorras,
gafas, ropa, cremas y liquidos suficientes.
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y exploraciones
por edades




0-12 meses



Dentro de las revisiones incluidas en los Programas del
Salud en Atencién Primaria y Atencion Especializada
de cada una de las Comunidades Autbnomas, se reco-
mienda realizar, al menos, las siguientes acciones espe-
cificas a todas las persona con sindrome de Down segln
edad y sexo.

En el nacimiento
(antes del alta hospitalaria)

Exploraciones clinicas y complementarias, con especial
referencia a:

Confirmacion del diagndstico de sindrome de Down.
Estudio cromosémico mediante cariotipo, y en caso
de duda, hibridacién “in situ” por fluorescencia (FISH).
Pruebas de metabolopatias (cribado metabélico):
Hipotiroidismo y fenilcetonuria.
Exploracion general del recién nacido, prestando una
especial atencion a los siguientes puntos:
Posibles malformaciones congénitas externas
e internas.
Exploracién neurolégica con especial referen-
cia al tono muscular.
Estudio cardiolégico clinico mediante ecocar-
diografia y otros métodos.
Exploracién oftalmoldgica. Deteccion precoz de
cataratas congénitas.

Desde el nacimiento hasta los 6 meses

Exploraciones clinicas y complementarias, con especial
referencia a:

Analitica con hemograma y bioquimica general.
Resultado de estudio cromosémico y determinacién
del tipo de trisomia: regular, en mosaico o por
translocacion.

Consejo genético familiar si procede.
Crecimiento, peso y perimetro craneal de acuerdo
con las tablas especificas para el sindrome de
Down (ver en pagina 71).

Exploracion del aparato auditivo. Deteccién pre-
coz de hipoacusia.

Recuerde que es importante:

Coordinacién con los servicios de atencién tem-
prana, Asociaciones e Instituciones de apoyo y
otros profesionales.

Durante los primeros seis meses se deben reali-
zar, ademas, los controles y vacunaciones (ver
calendario de vacunaciones en pagina 70) habi-
tuales para cualquier nifo de esta edad.
Educacién para la salud (ver Habitos de higiene y
vida saludable en el Apartado 3.4. “Terapéutica”
en pagina **).

Entre 6 y 12 meses

Exploraciones clinicas y complementarias, con especial
referencia a:

Exploracion y Valoracion del estado general y nutri-
cional.

Crecimiento, peso y perimetro craneal, de acuerdo
con las tablas especificas para el sindrome de Down
(ver en pagina **).

Valoracion del desarrollo psicomotor (ver en pagina **).
Organos genitales: comprobar el descenso de los tes-
ticulos.

Exploracién oftalmolégica.

Exploracion otologica.

Determinacion del nivel de hormonas tiroideas (ver en
pagina **).

Recuerde que es importante:

Coordinacién con los servicios de atencién tem-
prana.

Seguimiento de cualquier patologia detectada.
Durante este periodo se deben realizar las explo-
raciones generales y controles habituales para cual-
quier nino de esta edad, incluyendo el calendario
de vacunacion (ver en pagina **).

Educacién para la salud.

63

Controles de salud



1-12 anos



Entre el afo y los 5 anos Entre los 6 y los 12 aios

Exploraciones clinicas y complementarias, con especial
referencia a:

Exploraciones clinicas y complementarias, con especial
referencia a:

Exploracién y Valoracion del estado general y nutri-
cional.

Crecimiento, peso y perimetro craneal, de acuerdo
con las tablas especificas para el sindrome de
Down (ver en pagina **).

Exploracion oftalmolégica anual.

Exploracion otolégica y valoracion de la audicion
anual.

Denticion (ver orientaciones sobre Higiene dental
en el Apartado 3.4. “Terapéutica” en pagina **).
Analitica con hemograma y bioquimica general.
Existe mayor riesgo de Leucemias.
Determinacion del nivel de hormonas tiroideas
anual.

Diagnostico de celiaquia a los 3-4 afos.

Estudio de la columna cervical para descartar ines-
tabilidad atlanto-axoidea a los 4 6 5 anos (ver en
pagina **).

Evaluacion de los trastornos del suefo.

Recuerde que es importante:

Control de héabitos higiénicos y de salud.
Coordinacién con los servicios de atencion tem-
prana

Valoracion del desarrollo psicomotor: marcha, bipe-
destacién, adquisicion del habla...

Durante este periodo se deben realizar las explo-
raciones generales y controles habituales para cual-
quier nino de esta edad, incluyendo el calendario
de vacunacion (ver en pagina **).

Educacién para la salud.

Exploracién y Valoracion del estado general y nutri-
cional.

Crecimiento, peso, de acuerdo con las tablas espe-
cificas para el sindrome de Down (ver en pagina **).
Especial atencion a la obesidad.

Exploracion oftalmolégica cada dos afos (ver en
pagina **).

Control odontolégico anual (ver en pagina **).
Vigilancia clinica cada dos afnos de la patologia
osteo-articular habitual (ver en pagina **).
Valoracién cada dos afios general de la audicion.
Analitica con hemograma y bioquimica general.
Determinacion anual del nivel de hormonas tiroi-
deas.

Diagnostico de celiaquia a los 6-7 afnos (ver en
pagina **).

Valoracion cardiologica; ecocardiograma a los 10-
12 anos.

Recuerde que es importante:

Control de habitos higiénicos y de salud.
Evaluacion de los trastornos del suefo.
Coordinacion con los servicios de apoyo a la esco-
larizacion.

Durante este periodo se deben realizar las explo-
raciones generales y controles habituales para cual-
quier nino de esta edad, incluyendo el calendario
de vacunacién (ver en pagina **).

Valoracion del desarrollo psicomotor: marcha,
desarrollo del lenguaje...

Educacién para la salud.
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13 anos
en adelante



Entre los 13 y los 18 anos Edad adulta

Exploraciones clinicas y complementarias con perio-
dicidad anual y especial referencia a:

Exploraciones clinicas y complementarias, con especial
referencia a:

Exploracién y Valoracion del estado general y nutri-
cional.

Crecimiento, peso, de acuerdo con las tablas espe-
cificas para el sindrome de Down (ver en pagina **).
Especial atencion a la obesidad.

Exploracion oftalmolégica cada dos afos (ver en
pagina **).

Exploracién otologica y valoracion general de la
audicion cada dos anos.

Control odontolégico anual (ver en pagina **).
Vigilancia clinica cada dos afnos de la patologia
osteo-articular habitual (ver en pagina **).
Valoracién del desarrollo sexual.

Analitica con hemograma y bioquimica general.
Determinacion anual del nivel de hormonas tiroi-
deas.

Estudio cardiolégico clinico y mediante ecocar-
diografia y otros métodos (ver en pagina **).

Recuerde que es importante:

Control de habitos higiénicos y de salud.
Evaluacion de los trastornos del suefio.

Seguir el calendario de vacunacion (ver en pagina
**).

Coordinacién con los servicios de apoyo a la esco-
larizacion.

Durante este periodo se deben realizar las explo-
raciones generales y controles habituales para cual-
quier nino de esta edad, incluyendo el calendario
de vacunacion (ver en pagina **).

Control de la maduracién de la personalidad (sexua-
lidad, comportamiento familiar, social, etc.).
Educacién para la salud.

Valoracién del estado general.

Analitica de sangre: hemograma, bioquimica gene-
ral y control tiroideo.

Repaso de los procesos cronicos y patologias previas.
Toma de tension arterial y auscultaciéon cardiopul-
monar.

Vacunacion antigripal en otofo.

Control del peso, consejo nutricional y medidas higié-
nico-dietéticas en caso de obesidad.

En mujeres, comprobar el seguimiento de los pro-
gramas especificos, seglin proceda.

Valoracion neuro-psiquica en busca de alteraciones
conductuales o trastornos psiquiatricos, haciendo
un minucioso diagnéstico diferencial, teniendo siem-
pre presente la alta incidencia de enfermedad de
Alzheimer.

Seguimiento de la patologia osteo-articular anterior
0 nueva, y la prevencion de la osteoporosis.
Interés por los controles de la vision, audicion y
odontolégicos, e insistir en que sigan acudiendo a las
revisiones. Descartar problemas en la masticacion.
Atencion a la aparicién de ronquidos u otros sinto-
mas que nos orienten hacia patologia del suefo
(SA0S).

Educacién para la salud y revisién de los planes de
cuidados (higiene, nutricion, actividad fisica, ocio,
etc.).

Revisién de la medicacion que se le esta adminis-
trando, eliminando lo no preciso y marcando pautas
claras en este sentido.

Valoracién del riesgo social, coordinados con los
servicios sociales.

Recuerde que es importante:

Observar la pérdida de habilidades personales ver-
bales y comunicativas, sociales y profesionales,
conducta, estado de animo, disminucién en el cui-

Controles de salud
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dado personal, memoria, olvidos persistentes, mar-
cha, enlentecimiento, retraimiento, soliloquios,
aparicion de rasgos paranoides, de convulsiones o
ausencias, etc. En estos casos, plantear la deriva-
cion a atencion especializada o comunicacion direc-
ta con neurdlogo, psiquiatra o profesional indica-
do. Como minimo se hara esta valoracién cada 5
anos hasta los 40 y anual desde entonces.

En la edad adulta puede surgir nueva patologia
cardiaca, sobre todo de la valvula mitral. Valorar
ecocardiograma cada 10 afos, y cada 5 pasados
los 40.

Cada dos anos o cuando lo indique el especialista,
acudir a revision de oftalmélogo y otorrinolaringo-
logo, incluso en ausencia de patologia. Es impres-
cindible detectar las pérdidas de agudeza visual o
auditiva, y otros procesos ligados a la edad. Man-

tener en perfecto estado funcional las gafas y audi-
fonos.

Control anual por parte del odontélogo.

Valorar los sintomas propios de la persona mayor,
incontinencia, estrenimiento, inestabilidad, etc.,
para intervenir lo antes posible.

Vacuna contra el tétanos: con dosis de recuerdo
cada 10 anos.

Vacuna antineumocécica con dosis de recuerdo
cada 5 anos.

Al menos una vez en la vida:
Vacunacion de la hepatitis B mediante tres
dosis consecutivas.
Radiografia de columna cervical para valorar
posible inestabilidad atlantoaxoidea.
Descartar la enfermedad celiaca.
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DOWN ESPANA
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ANDALUCIA

DOWN ANDALUCIA

FEDERACION ANDALUZA

DE ASOCIACIONES SINDROME DE DOWN
C/ Perete, 36. 18014 Granada

Tlfno.: 958 16 01 04. Fax: 958 16 08 73
E-mail: coordinacion@downandalucia.org
Web: www.downandalucia.org

DOWN ALMERIA. ASALSIDO

C/ José Morales Abad, 10. 04007 Almeria
Tlfno.: 950 26 87 77. Fax: 950 26 28 07
E-mail: almeria@asalsido.org

Web: www.asalsido.org

DOWN CADIZ. LEJEUNE

C/ Periodista Federico Joly s/n. 11012 Cadiz

TIfno. : 956 29 32 01 /956 29 32 02. Fax: 956 29 32 02
E-mail: asociacion.sindromedown@uca.es

Web: www.uca.es/huesped/down

BESANA. ASOCIACION SiINDROME

DE DOWN CAMPO DE GIBRALTAR

C/ San Nicolés, edificio Mar, 1, bajo. 11207 Algeciras (Cadiz)
Tlfno.: 95 660 53 41 /658 816 812. Fax: 95 660 53 41
E-mail: besana@hotmail.com

ASOCIACION SINDROME DE DOWN

VIRGEN DE LAS NIEVES

C/ Picasso, s/n. 11630 Arcos de la Frontera (Cadiz)
Tlfno.: 667 79 39 32

DOWN BARBATE. ASIQUIPU

C/ Cédiz n° 34. 11160 Barbate (Cadiz)
Tifno.: 95 643 45 53. Fax: 95 643 35 46
E-mail: down@asiquipu.org

ASODOWN

ASOCIACION SINDROME DE DOWN

Ctra. La Barrosa. Parque Publico EI Campito
11130 Chiclana de la Frontera (Cadiz)
Tlfno.: 956 53 78 71. Fax: 956 53 78 71
E-mail: asodown@wanadoo.es

ASOCIACION CENTRO DOWN. CEDOWN
Plaza de los Angeles, parcela 9, local 5
11403 Jerez de la Frontera (Cadiz)

Tlfno.: 956 33 69 69

E-mail: equipocedown@hotmail.com/
info@cedown.org

Web: www.cedown.org

ASOCIACION DOWN JEREZ. ASPANIDO

C/ Pedro Alonso, 11. 11402 Jerez de la Frontera (Cadiz)
Tlfno.: 956 34 46 50. Fax: 956 34 73 01

E-mail: abuzarzuela@hotmail.com

FUNDACION DOWN JEREZ. ASPANIDO
C/ Zaragoza, 9

11402 Jerez de la Frontera (Cadiz)
Tlfno. : 956 34 46 50. Fax: 956 34 73 01
E-mail: abuzarzuela@hotmail.com

DOWN CORDOBA

C/ Maria la Judia, s/n. 14011 Cérdoba

Tlfno.: 957 49 86 10/ 676 98 61 95. Fax: 957 40 15 16
E-mail: gestion@downcordoba.org/
administracion@downcordoba.org

Web: www.downcordoba.org

DOWN GRANADA

C/ Perete, 36. 18014 Granada

TIfno.: 958 15 16 16 - Fax: 958 15 66 59
E-mail: asociacion@downgranada.org
Web: www.downgranada.org

DOWN HUELVA. AONES

Avda. Federico Molina, 10 12 Planta. 21007 Huelva
Tlfno. : 959 27 09 18

E-mail: aoneshuelva@hotmail.com

DOWN JAEN Y PROVINCIA

Avda. de Andalucia, 92, Bajo. 23006 Jaén
Tlfno.: 953 26 04 13. Fax: 953 26 04 13
E-mail: downjaen@downjaen.e.telefonica.net

DOWN MALAGA

C/ Godino, 9. 29009 Malaga

Tifno.: 95227 40 40/95 210 46 12. Fax: 95227 40 50
E-mail: downmalaga@downmalaga.com

Web: www.downmalaga.com

DOWN RONDA Y COMARCA. ASIDOSER

C/ José M@ Castell6 Madrid s/n. 29400 Ronda (Malaga)
Tlfno.: 952 87 29 79 - Fax: 952 87 29 79

E-mail: asidoser@telefonica.net

ASOCIACION SINDROME DE DOWN DE SEVILLA Y
PROVINCIA

Avda. Cristo de la Expiracién, s/n bajos local 4. 41001 Sevilla
TIfno.: 954 90 20 96. Fax: 954 37 18 04

E-mail: coordinacion@asedown.org

Web: asedown@asedown.org

ASPANRI-DOWN. ASOCIACION SiNDROME DE DOWN DE
SEVILLA

C/ Enrique Marco Dorta, n°2. 41018 - Sevilla

TIfno. : 954 41 80 30/ 954 41 95 94. Fax: 954 41 98 99
E-mail: aspanri@aspanri.org

Web: www.aspanri.org

ARAGON

DOWN HUESCA

Avda. de los Danzantes, 24. Bajo. 22005 Huesca
Tlfno.: 974 22 28 05. Fax: 974 22 28 05
E-mail: adminis@downhuesca.com

Web: www.downhusca.com


mailto:asodown@wanadoo.es

DOWN ZARAGOZA

C/ Lagos de Coronas, 30-34. 50011 Zaragoza
Tlfno.: 976 38 88 55. Fax: 976 38 88 55
E-mail: administracion@downzaragoza.org
Web: www.downzaragoza.org

ASTURIAS

DOWN PRINCIPADO DE ASTURIAS

C/ Historiador Juan Uria, 11. 33011 Oviedo
Tifno.: 985 11 33 55. Fax: 98511 69 26
E-mail: downasturias@downasturias.org
Web: www.downasturias.org

BALEARES

ASNIMO. ASOCIACION SINDROME DE DOWN BALEARES
Ctra. Palma - Alcudia, Km. 7,5, desv. Cami Son Ametler
07141 Marratxi (Mallorca)

Tlfno.: 971 60 49 14. Fax: 971 60 49 98

E-mail: asnimo@telefonica.net

DOWN MENORCA

Plaza Biosfera n°5. 07703 Mad (Menorca)
Tlfno.: 971 36 62 64. Fax: 971 36 62 64
E-mail: info@downmenorca.org

CANARIAS

ASOCIACION SINDROME DE DOWN

DE LAS PALMAS

C/ Eusebio Navarro, 69, 3° 35003 Las Palmas de Gran Canaria
Tlfno.: 928 36 80 36/ 928 36 39 82. Fax: 928 36 39 82
E-mail: correo@asdlp.org

DOWN TENERIFE. TRISOMICOS 21

C/ Delgado Barreto 22, bajo derecha. 38204 La Laguna (Tenerife)
Tlfno.: 922 26 11 28. Fax: 922 26 11 28

E-mail.: asociacion21@eresmas.com

CANTABRIA

FUNDACION SINDROME DE DOWN DE CANTABRIA
P° General Davila, 24 A, 1°C. 39005 Santander
Tlfno.: 942 27 80 28. Fax: 942 27 65 64

E-mail: downcan@infonegocio.com

Web: www.downcantabria.com

CASTILLA Y LEON

DOWN CASTILLA Y LEON

C/ Tres amigos, 1, 1° C. 47006 Valladolid
Tlfno.: 983 22 78 06. Fax: 983 22 78 06
E-mail: downcyl@telefonica.net

DOWN AVILA

C/ San Juan de la Cruz, 36, bajo. 05001 Avila
Tlfno.: 920 25 62 57. Fax: 920 25 34 48
E-mail: administracion@downavila.com

Web: www.downavila.es

FUNDAVILA

C/ San Juan de la Cruz, 36, bajo. 05001 Avila
Tlfno.: 920 25 62 57

E-mail: administracion@downavila.com

FUNDABEM. FUNDACION ABULENSE PARA EL EMPLEO
C/ Duque de Alba, n°6 portal 1, 2° 5. 05001 Avila

Tlfno.: 920 35 10 54 /920 22 39 47. Fax: 920 22 50 50
Email: fundabem@yahoo.es/

secretaria@fundabem.com

Web: www.fundabem.com

ASOCIACION SINDROME DE DOWN

DE BURGOS

P° de Pisones, 49. 09001 Burgos

Tlfno.: 947 20 94 02 - Fax: 947 27 89 97
E-mail: sdownburgos@hotmail.com

Web: www.sindromedownburgos.org

DOWN LEON. AMIDOWN

C/ San Antonio s/n. Grupo Escolar Cervantes. 24008 Leédn
Tlfno.: 987 08 49 48 - Fax: 987 80 79 48

E-mail.: amidown@downamidown.org

Web: www.amidown.org

ASOCIACION SINDROME DE DOWN DE PALENCIA
C/ Antonio Alamo Salazar, 10 bajo. 34004 Palencia
Tifno.: 97971 09 13 - Fax: 9797109 13

E-mail: asdopa@empresas.retecal.es

DOWN SALAMANCA

C/ Francisco Gil, 11-13. 37003 Salamanca
Tlfno.: 923 18 79 03

E-mail: downsalamanca@terra.es

DOWN SEGOVIA. ASIDOS

C/ Andrés Reguera, s/n, CISS, B° de la Albuera.
40004 Segovia

Tlfno.: 921 44 33 95

E-mail: asi2@inicia.es

DOWN VALLADOLID

Pza. Uruguay, s/n (Arturo Eyries). 47014 Valladolid
Apartado de Correos 5353

Tlfno.: 983 22 09 43 - Fax: 983 22 81 26

E-mail: asdova@telefonica.net

ASOCIACION SINDROME DE DOWN DE ZAMORA
C/ San Lazaro, 6, 2°E. 49025 Zamora

Tlfno. : 980 51 08 64 /980 52 78 38

E-mail.: clapar@usuarios.retecal.es

CASTILLA-LA MANCHA

DOWN CASTILLA-LA MANCHA

C/ Rio Marchés, parcela 44, nave 2
45007 Toledo

Tlfno.: 92523 41 11 - Fax: 925 24 50 09
E-mail: downclm@hotmail.com

Entidades
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DOWN CIUDAD REAL. CAMINAR

C/ Antonio Blazquez, 6 bajo. 13002 Ciudad Real
TIfno.: 926 22 70 15/ 926 21 47 02.

Fax: 926 22 70 15

E-mail: asociacioncaminar@gmail.com

DOWN CUENCA

Paseo del Pinar, chalet. 16003 Cuenca
Tlfno.: 969 21 13 29

E-mail: asindocu@hotmail.com

DOWN GUADALAJARA

C/ Toméas Camarillo N° 21. 19005 Guadalajara

TIfno.: 949 22 27 44/ 607 61 22 39. Fax: 949 22 27 44
E-mail: asidgu@telefonica.net

DOWN TOLEDO

C/ Rio Marchés, parcela 44 nave 2. 45007 Toledo
Tlfno.: 92523 41 11 - Fax: 925 24 50 09
E-mail: administracion@asdownto.com

Web: www.asdownto.com

CATALUNA

DOWN CATALUNYA

C/ Pere Vergués n°1, despatx 9-4. 08020 Barcelona
Tlfno.: 93278 08 11 /648 52 31 70

E-mail: info@sindromedown.cat

Web: www.sindromedown.cat

FUNDACIO PROJECTE AURA

Rda. General Mitre, 174. 08006 Barcelona
Tifno.: 93417 76 67 Fax: 934184317
E-mail: info@projecteaura.org

Web: www.projecteaura.org

DOWN SABADELL. ASSOCIACIO ANDI
C/ Lllla, 3. 08202 Sabadell (Barcelona)
Tlfno.: 93 72507 99 Fax: 93418 43 17
E-mail: andisabadell@hotmail.com

Web: www.andisabadell.org

DOWN GIRONA. ASTRID 21

C/ Riera de Mus, 1. 17003 Girona

TIfno. : 972 23 40 19/ 620 657 637. Fax: 972 22 27 48
E-mail: fundacioastrid@fundacioastrid.org

DOWN LLEIDA

Placa Sant Pere, 3 baixos. 25005 Lleida
Tlfno.: 973 22 50 40. Fax: 973 22 50 40
E-mail: info@downlleida.org

Web: www.downlleida.org

DOWN TARRAGONA

Centro Civico Migjorn

C/ de El Escorial s/n. 43205 Reus (Tarragona)
TIfno.: 695 177 108/09 Fax: 97 701 00 33
E-mail: info@downtarragona.org

Web: www.downtarragona.org

FUNDACION TALITA

C/ Iradier, 8. Barcelona

Tel.: 93 434 43 55 /902 302 203. Fax: 93 434 43 55
43205 Reus (Tarragona)

E-mail: info@fundaciontalita.org

Web: www.fundaciontalita.org

FUNDACION CATALANA SINDROME DE DOWN

C/ Comte Borrell, 201-203, entresuelo. 08029 Barcelona
TIfno.: 932 157 423 / Fax: 932 157 699

E-mail: general@fcsd.org

Web: www.fcsd.org/es/

BARCELONA DOWN

Marc Aureli 10, 2° 22,

08006 Barcelona

Tlfno.: 93 414 55 49

E-mail: blancadicenta@yahoo.es
Web: www.barcelonadown.org

CEUTA

DOWN CEUTA

C/ Velarde, 25 Edificio Don Manuel, bajo 1
51001 Ceuta

Tlfno.: 956 51 03 85 . Fax: 956 51 69 83
E-mail: downceuta@hotmail.com

EXTREMADURA

DOWN EXTREMADURA

C/ José Hierro, s/n

06800 Mérida (Badajoz)

Tlfno.: 924 33 07 37 /924 30 23 52. Fax: 924 31 79 98
E-mail: regional@downex.com

Web: www.downex.org

FUNDHEX. FUNDACION DE HERMANOS PARA LA
IGUALDAD Y LA INCLUSION SOCIAL

Paseo de las Artes y Oficios n°38, Portal A, 1°C

06800 Mérida (Badajoz)

Tlfno.: 639 46 00 55

E-mail: info@fundhex,org

IBERDOWN DE EXTREMADURA

C/ Arturo Barea, 7

06800 Mérida (Badajoz)

TIfno.: 924 33 00 49 - 685 98 80 89. Fax: 924 33 00 49
E-mail: direcciongerencia@iberdown.com

Web: www.iberdown.com

GALICIA

DOWN GALICIA

Alejandro Novo Gonzalez, n°1

15706 Santiago de Compostela

(La Coruna)

Tlfno.: 981 58 11 67. Fax: 981 53 45 46
E-mail: downgalicia@downgalicia.org
Web: www.downgalicia.org


mailto:blancadicenta@yahoo.es
mailto:info@sindromedown.cat

ASOCIACION DOWN CORUNA

C/ Jazmines Blog. 50, 134-137. 15008 A Coruia
Tlfno.: 981 26 33 88

E-mail: asociacion@down-coruna.com

DOWN FERROL. TEIMA

C/ Beogran 37 entresuelo izqda.15401 El Ferrol (A Corufia)
Tlfno.: 981 32 22 30 . Fax: 981 32 22 30

E-mail: teimadownferrol@terra.es

Web: down-teima.iespana.es

ASOCIACION DOWN COMPOSTELA

Alejandro Novo Gonzalez, n°1. 15706 Santiago de Compostela
(A Coruna). Tlfno.: 981 56 34 34 . Fax: 981 53 45 45

E-mail: downcompostela@downcompostela.org

Web: www.downcompostela.org

FUNDACION DOWN COMPOSTELA
Alejandro Novo Gonzalez, n°1

15706 Santiago de Compostela (A Coruiia)
Tlfno.: 981 56 34 34. Fax: 981 53 45 45
E-mail: fundacién@downcompostela.org
Web: www.downcompostela.org

DOWN LUGO

Miguel de Cervantes 34, bajo. 27003 Lugo
Tlfno.: 982 24 09 21 - Fax: 982 24 09 21
E-mail: downlugo@lugonet.com

Web: www.lugonet.com/downlugo

DOWN OURENSE

Plaza Paz Névoa 6-1° izq. 32003 Ourense

Tlfno.: 988 37 03 13/677 49 41 05. Fax: 988 37 03 13
E-mail: downourense@yahoo.es

Web: www.mundourense/downourense.es

DOWN PONTEVEDRA. “XUNTOS”

C/ Cobian Roffignac, 9-2. 36002 Pontevedra
Tlfno.: 986 86 55 38 . Fax: 986 86 55 38
E-mail: xuntos@iponet.es

Web: www.iponet.es/xuntos

DOWN VIGO

C/ Portela, 48 bajo. 36214 Vigo (Pontevedra)
Tlfno.: 986 20 16 56. Fax: 986 21 49 54
E-mail: downvigo@downvigo.org

MADRID

APADEMA

C/ Moralzarzal, 73. 28034 Madrid

TIfno.: 91 736 41 69 - Fax: 91 73503 43
E-mail: administracion@apadema.com
Web: www.apadema.com

CENTRO DE EDUCACION ESPECIAL
MARiA CORREDENTORA

C/ Luis de la Mata, 24. 28042 Madrid
Tlfno.: 91 741 38 38 - Fax: 91 742 9576
E-mail: mcorredentora@terra.es

FUNDACION APROCOR

C/ Esteban Palacios, 12. 28043 Madrid

Tifno.: 91 759 84 57 - Fax: 91 300 36 70 83
E-mail: aprocor@aprocor.e.telefonica.net

Web: www.aprocor.com

PRODIS

C/ Luis de la Mata, 24. 28042 Madrid
Tlfno.: 91 741 38 38 - Fax: 91 742 9576
E-mail: info@fundacionprodis.org

MURCIA

DOWN MURCIA. AYNOR

Pza. Cruz Roja, 9 3° B. 30003 Murcia
Tlfno.: 968 22 37 53

E-mail: aynorjoven@gmail.com

FUNDOWN

P° Escultor Juan Gonzalez Moreno 2. 30002 Murcia
TIfno.: 968 22 52 79 - Fax: 968 22 53 66

E-mail: fundown@fundown.org

Web: www.fundown.org

ASSIDO MURCIA

Pza. Bohemia, 4. 30009 Murcia

Tlfno.: 968 29 38 10 - Fax: 968 28 29 42
E-mail: info@assido.org

Web: www.assido.org

AGUILAS DOWN

C/ Marin Mend, 6 Bajo. 30880 Aguilas (Murcia)
TIf.: 968 41 08 42 - Fax: 968 41 32 50
E-mail: aguilasdown@gmail.com

ASIDO CARTAGENA

Avda. de Génova n°7. Poligono Santa Ana

30319 Cartagena (Murcia)

Tlfno.: 968 51 32 32 /968 31 30 73. Fax: 968 51 63 07
E-mail: correo@asidocartagena.org

NAVARRA

DOWN NAVARRA

C/ Monasterio de Tulebras, 1, Bajo

31011 Pamplona

TIfno.: 948 26 32 80 - Fax: 948 26 32 80
E-mail: administracion@sindromedown-navarra.org
Web: www.sindromedownnavarra.org

PAIS VASCO

DOWN ALAVA. ISABEL ORBE

C/ Pintor Vicente Abreu 7, bajo, ofic. 11
01008 Vitoria-Gastei (Alava)

Tlfno.: 945 22 33 00

E-mail: contacto@downalava.org

Web: www.downalava.org

Entidades
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mailto:teimadownferrol@terra.es
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AGUIDOWN. ASOCIACION GUIPUZCOANA
PARA EL SINDROME DE DOWN

Paseo de Mons, N° 87

20015 San Sebastian (Guiptzcoa)

TIfno.: 943 32 19 26. Fax: 943 67 26 28
E-mail: aguidown@hotmail.com

LA RIOJA

ARSIDO DOWN RIOJA

C/ Francisco Muro de la Mata, 8, 3° B.

26001 Logrono

Tifno.: 941 27 2595/ 941 23 53 45. Fax: 941 27 2595
E-mail: gestion@arsido.org

Web: www.arsido.org

VALENCIA

ASOCIACION SINDROME DE DOWN

DE VALENCIA. ASINDOWN

C/ Pintor Maella, 5 local J.

46023 Valencia

TIfno.: 96 389 09 87. Fax: 96 369 72 09
E-mail: asindown@ono.com

DOWN ALICANTE

C/ Médico Pedro Herrero, 1 Bajo A

03006 Alicante

Tlfno.: 96 511 70 19. Fax: 96 511 70 19
E-mail: asdown@terra.es

ASOCIACION DE PADRES DE NINOS CON
SiINDROME DE DOWN DE CASTELLON
Avda. Alcora, n° 130

12006 Castellén

Tlfno.: 964 25 14 27. Fax: 964 2511 14
E-mail: info@downcastellon.com

Web: www.downcastellon.com

FUNDACION SiINDROME DE

DOWN DE CASTELLON

Avda. Alcora n°132

12006 Castellén

Tlifno.: 964 25 14 27. Fax: 964 2511 14
E-mail: info@downcastellon.com

Web: www.downcastellon.com

FUNDACION ASINDOWN

C/ Poeta M2 Bayarri, 6 bajo

46014 Valencia

Tlfno.: 96 383 42 98. Fax: 96 383 42 97
E-mail: fundacion@asindown.org


mailto:asdown@terra.es
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www.sindromedown.net

ANDALUCIA Down Andalucia - Down Almeria Asalsido - Down Cadiz Lejeune - Besana Asociacién Sindrome de Down Campo de Gibraltar
Asociacion Sindrome de Down Virgen de las Nieves - Down Barbate Asiquipu - Asodown - Cedown - Asociacion Down Jeréz Aspanido - Fundacién
Down Jeréz Aspanido - Down Cérdoba - Down Granada - Down Huelva Aones - Down Jaen y Provincia - Down Mélaga - Down Ronda y Comarca
Asidoser - Asociacién Sindrome de Down de Sevilla y Provincia - Aspanri-Down - Asociacién Sindrome de Down de Sevilla ARAGON Down Huesca
Down Zaragoza ASTURIAS Down Principado de Asturias BALEARES Asnimo Asociacion Sindrome de Down Baleares - Down Menorca
CANARIAS Down Las Palmas - Down Tenerife Trisomicos 21 CANTABRIA - Fundacién Sindrome de Down de Cantabria CASTILLA Y LEON Down
Castilla y Leén - Down Avila - Fundavila - Fundabem - Asociacion Sindrome de Down de Burgos - Down Leén Amidown - Down Palencia Asdopa
Down Salamanca - Down Segovia Asidos - Down Valladolid - Down Zamora CASTILLA-LA MANCHA Down Castilla la Mancha - Down Ciudad
Real Caminar - Down Cuenca - Down Guadalajara - Down Toledo CATALUNA Down Catalunya - Fundacié Projecte Aura - Down Sabadell
Associacié Andi - Down Girona Astrid 21 - Down Lleida - Down Tarragona - Fundacién Talita Barcelona - Fundacion Catalana Sindrome de Down
Barcelona Down CEUTA Down Ceuta EXTREMADURA Down Extremadura - Fundhex - Iberdown de Extremadura GALICIA Down Galicia - Down
Coruna - Down Ferrol Teima - Asociacién Down Compostela - Fundacién Down Compostela - Down Lugo - Down Ourense - Down Pontevedra
“Xuntos” - Down Vigo MADRID Apadema - C.E.E. Maria Corredentora - Fundacion Aprocor - Prodis MURCIA Down Murcia Aynor - Fundown
Assido Murcia - Agui\as Down - Asido Cartagena NAVARRA Down Navarra PAIS VASCO Down Alava Isabel Orbe - Aguidown Asociacion
Guipuzcoana para el Sindrome de Down LA RIOJA Arsido Down Rioja VALENCIA Asindown Asociacién Sindrome de Down de Valencia - Fundacién
Asindown - Down Alicante - Asociacién de Padres de Nifios con Sindrome de Down de Castellén - Fundacién Sindrome de Down de Castellén






