DOWN

Espaﬁa

Programa Espanol de Salud para
Personas con Sindrome de Down

3 SALUD 17 ALIANZAS PARA
Y BIENESTAR LOGRAR
A LOS OBIETIVOS

Edicion 2021

o/ AMA

Fundac1on A.M.A.







SALUD ]7 ALIANZAS PARA
Y BIENESTAR LOGRAR

LOS OBJETIVOS

Mo @

Programa Espanol de Salud para
Personas con Sindrome de Down

Edicion 2021

Colabora:

ey AMA

Fundacwn A.M.A.



Coordinacién de la edicién:
Coral Manso Gémez

Elaboracién de contenidos:

Comité Médico Asesor de DOWN ESPANA

— José Marfa Borrel Martinez. Médico de Familia. Centro de Salud de
Ayerbe, Huesca. Asesor Médico de Down Espafia.

— Josep Maria Corretger Rauet. Pediatra. Ex-Director Médico del Cen-
tre Médic Barcelona Down (CMBD) de la Fundacié Catalana Sin-
drome de Down (FCSD). Consell Assesor de Vacunacions de la
Generalitat de Catalunya, Barcelona. Asesor interno del Comité
Asesor de Vacunas de la Asociacién Espafiola de Pediatria (AEP).

— Rafael Ferndndez-Delgado Cerdé. Profesor Titular de Pediatria.
Programa de Salud para personas con Sindrome de Down del Hos-
pital Clinico de Valencia.

— Pilar Lépez Garrido. Especialista en Hematologia y Hemoterapia.
Colaboradora con la Unidad de Adultos para personas con Sin-
drome de Down en Hospital Universitario Virgen de las Nieves
Granada. Presidenta de Down Granada.

— Fernando Moldenhauer Diaz. Jefe de Seccién. Responsable de la
Unidad de Atencién a Adultos con Sindrome de Down. Servicio de
Medicina Interna. Hospital Universitario de la Princesa. Madrid.

— Eduardo Maria Moreno Vivot. Asesor médico ASDRA Asociacién
sindrome de Down de la Republica Argentina. Fundacién Down21
Chile. Fundacién Colectivo Down Pert. Asociacién Down del Uru-
guay. Miembro Comité Cientifico de la Federacién Iberoameri-
cana de sindrome de Down.

— Maria del Carmen Oriega Bernardo. Psiquiatra. Area de Gestién
Clinica en Psiquiatria y Salud Mental. Programa de Discapacidad
Intelectual. Instituto de Investigacién i+ 12. Hospital Universitario 12
de Octubre. Madrid.

— Francisco Tomés Aguirre. Médico de Familia. Director del Depar-
tamento de Bioestadistica, Epidemiologia y Salud Péblica de la
Universidad Catélica de Valencia. Facultativo del Programa de
Salud para personas con Sindrome de Down del Hospital Clinico
Universitario de Valencia.

DOWN ESPANA. Todos los derechos reservados.

Edita )
DOWN ESPANA. 2020

Colaboradores

— Jaume Casaldaliga Ferrer. Ex jefe de la Unidad de Cardiologia Pedid-
trica Hospital Vall dHebron. Barcelona. Ex Cardidlogo del Centro
Médico Down de la Fundacié Catalana Sindrome de Down.

— Manuel Lépez Moratalla. Especialista en Traumatologia y Ortope-
dia infantil. Asesor Médico de Down Granada.

— Joaquin Escobar Sevilla. Responsable de la Unidad de Adultos con
Sindrome de Down del Hospital Universitario Virgen de las Nie-
ves. Granada.

— Juan Fortea Ormaechea. Neurélogo. Coordinador de la Unidad Alz-
heimer-Down. Centro Médico Barcelona Down, Fundacié Cata-
lana Sindrome de Down. Barcelona. Unidad de Memoria e Institut
de Recerca Sant Pau (IIB Sant Pau), Departamento de Neurologia,
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona.

— Isabel Barroeta Espar. Neuréloga. Unidad Alzheimer-Down. Cen-
tro Médico Barcelona Down, Fundacié Catalana Sindrome de
Down. Barcelona. Unidad de Memoria e Institut de Recerca Sant Pau
(IIB Sant Pau), Departamento de Neurologia, Hospital de la Santa
Creu i Sant Pau, Barcelona.

— Miren Altuna Azkargorta. Neuréloga. Unidad Alzheimer-Down.
Centro Médico Barcelona Down, Fundacié Catalana Sindrome de
Down. Barcelona. Unidad de Memoria e Institut de Recerca Sant Pau
(1B Sant Pau), Departamento de Neurologia, Hospital de la Santa
Creu i Sant Pau, Barcelona.

— Laura Videla Toro. Neuropsicéloga. Unidad Alzheimer-Down. Cen-
tro Médico Barcelona Down, Fundacié Catalana Sindrome de
Down. Barcelona. Unidad de Memoria e Institut de Recerca Sant Pau
(IIB Sant Pau), Departamento de Neurologia, Hospital de la Santa
Creu i Sant Pau, Barcelona.

— Cristina Farriols Danés. Médico geriatra. Servicio de Geriatria,
Hospital del Mar, Barcelona. Centro Médico Barcelona Down de la
Fundacié Catalana Sindrome de Down

— Mara Dierssen Sotos. Neurobiéloga. Directora del laboratorio de
Neurobiologia Celular y de Sistemas en el Centro de Regulacién
Genémica de Barcelona. Ex-presidenta de la Trisomy 21 Research
Society.

— Manuel Merino Moina. Pediatra. Centro de Salud Universitario El
Greco, Getafe (Madrid). Experto Universitario en Vacunas por la Uni-
versidad Complutense de Madrid. Asesor interno del Comité Asesor
de Vacunas de la Asociacién Espafola de Pediatria (AEP).

— Beatriz Garvia Pefivelas, psicéloga clinica y psicoterapeuta del Cen-
tro Médico Down de la Fundacién Catalana sindrome de Down.

- Lorena Alastrué Gayan. Graduada en Enfermeria. Hospital Uni-
versitario San Jorge de Huesca. Asociacién Down Huesca.

— Nieves Doz Saura. Diplomada universitaria en Enfermeria. Hos-
pital Sagrado Corazén de Jesus. Asociacién Down Huesca

Entidades colaboradoras

— Centro Médico Barcelona Down. Fundacién Catalana Sindrome
de Down

— Fundacién A M.A.

— Fundacién ONCE

Disefio, maquetacién e impresién
APUNTO Creatividad

Dep. Legal: M-20781-2021
ISBN: 978-84-09-32043-1

Impreso en papel FSC

DOWN ESPANA:

Cruz de Oro de la Orden al Mérito de la Solidaridad Social - Ministerio Sanidad, Servicios
Sociales e Igualdad

Premio CERMI Medios de Comunicacién e Imagen Social de la Discapacidad

Premio CERMI a la Mejor Trayectoria Asociativa

Premio Magisterio a los Protagonistas de la Educacién

Premio a la Mejor Asociacién de Apoyo a las Personas - Fundacién Tecnologia y Salud
Premio a la Solidaridad de la Asociacién Espafola de Editoriales de Publicaciones Periédicas
Declarada de utilidad pdblica (UP /F-1322/1S)

FSC

wawhseory
MIXTO

Papel procadenia du

funies. responsablos.

FSC* 110622




10.

11.

W2

Justificacién del Programa de Salud .............cccoooooiii 9
Genética y diagnostico ...........oovviiiiiiiiiiiiiiiieeici e 13
Desarrollo ... 23
Areas de exploracion ..............ccccciciiieii e 33

Inmunidad y prevencion de enfermedades transmisibles

en el sindrome de Down. ........cccoooiiiiiiiiiiiii 53
Vida adulta y edad avanzada ... 61
Salud mental y sindrome de Down ..............cccoieeiii 71
Enfermedad de Alzheimer y sindrome de Down .................... 85
Terap@utica ..o 97
Educacion para la salud ..., 103
Futuras lineas de investigacion ...................ccoooooiiiieni i, 111
Controles de salud y exploraciones por edades ...................... 115
APENICES ..., 121
Entidades de DOWN ESPANA ............ococciiiiinininiiiiciiene 131
REFEreNCias . ..ooeeiiiiiii e 140

DOWN ESPANA. PROGRAMA ESPANOL DE SALUD PARA PERSONAS CON SINDROME DE DOWN -






Presentacion

La solidaridad es la adhesién o el apoyo a causas o inte-
reses ajenos, especialmente en situaciones comprometidas
o dificiles. Ese es uno de los mayores refos de la Fundacién
A.M.A., enfidad sin dnimo de lucro que nacié hace més de
10 afos con el compromiso de sistematizar, optimizar e
impulsar el compromiso de A.M.A. Grupo por la Sanidad
y el colectivo de los profesionales sanitarios.

Los proyectos a los que dedicamos nuestro esfuerzo tie-
nen un denominador comin, promover el desarrollo
social y sanitario mediante el impulso de actividades cien-
tificas, culturales, formativas, sociales y docentes, fomen-
tando valores de desarrollo sostenible social y cultural,
tal y como se recoge en los principios fundacionales.

Ayudamos con todo lo que estd en nuestras manos, con
aportaciones econdémicas, contribuyendo a la difusién de
causas nobles o bien desarrollando actividades de volun-
tariado.

Para reforzar nuestro compromiso con la sociedad cada
afo convocamos ayudas a asociaciones y entidades con
lineas de actuacién alineadas con la salud y la inclusién
social, prestando especial atencién a los que més lo nece-
sitan.

La colaboracién de la Fundacién A.M.A. con las per-
sonas con Sindrome de Down se remonta a muchos
afos atrds. Apoyar al Programa Espafol de Salud para
personas con sindrome de Down es respaldar a la mejor
herramienta posible de proteccién a la salud, de refe-
rencia mundial.

La vida de estas personas ha cambiado radicalmente en
las Ultimas décadas; su esperanza de vida cada vez es
mayor situdndose por encima de los 60 afos y su cali-
dad de vida ha mejorado igualmente con altos niveles
de funcionalidad y autonomia individual.

La sexta edicién del Programa conserva la esencia de
las anteriores ediciones en su papel de instrumento de
apoyo a las familias, a la profesién médica y al perso-
nal de los centros sanitarios realizando una completa
revisién y actualizacién de los contenidos y reforzando
el conocimiento y la prevencién hasta conseguir una
buena educacién en la salud.

Programas como éste contribuyen a conseguir un mundo
mds justo y solidario para todos, y en esa tarea siem-
pre contardn con la Fundacion A.M.A.

Diego Murillo Carrasco
Presidente de Fundacién A.M.A.
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Justificacién del
Programa de Salud







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 esta meta a
la poblacién de personas con sindrome de Down (SD).

Al ofrecer este Programa Espafiol de Salud para Personas
con SD nos identificamos con el término de salud, enten-
dida como un estado de completo bienestar biolégico-
fisico, psicolégico y social. El Programa es un medio con
el que infenfamos aproximarnos a ese objetivo ideal de ple-
nitud y bienestar, nunca alcanzado del todo.

La necesidad de establecer o confeccionar un programa
especifico de Salud surge de la realidad biolégica del
propio SD. Por tratarse de una trisomia del cromosoma
21, la alteracién genética desequilibra la funcién de
numerosos genes que en él se encuentrany, en conse-
cuencia, pone en riesgo el pleno desarrollo y la fun-
cién de diversos 6rganos y sistemas del organismo
humano, en cualquier etapa de la vida. Sin embargo,
no se puede desligar la visién sobre el SD de la con-
ciencia del ser humano que es durante toda su vida,
porque esta consideracién condiciona de manera radi-
cal la forma de ver los problemas que plantea. La per-
sona con SD es, ante todo y por encima de todo, una
rica realidad intrinsecamente humana. Y como tal,
plena de dignidad, merecedora de toda consideracién
como la que prestamos a cualquier otro ser humano.
Una persona con SD no es una persona enferma (no
sufre, no padece, su naturaleza estd marcada por la
trisomia) pero es ante todo un ser humano 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. Por eso ante la enfermedad que puede acom-
pafarla a lo largo de su vida es preciso que la profe-

sién médica vea mas allé de la discapacidad: tenemos
ante todo un paciente normal, donde la naturaleza del
SD no explica todo.

Es imprescindible destacar a las madres y padres, y a
los profesionales que les dan apoyo que cada persona
con SD es Unica e infransferible, de modo que tanto
sus potencialidades como sus problemas abarcan un
espectro muy amplio y muy distinto de unos individuos
a otros. La vida de las personas con SD ha cambiado
radicalmente en los Gltimos decenios. No sélo se ha
prolongado hasta alcanzar una media de esperanza
de vida superior a los sesenta afos, sino que ha mejo-
rado notablemente su calidad de vida. Ese progreso
se consigue mediante la accién concertada de familias
y profesionales en todos los émbitos, y también con un
adecuado seguimiento de su estado de salud a lo largo
de su vida.

Este Programa Espariol de Salud se ha planteado el obje-
tivo de ser la herramienta de referencia del cuidado de
la salud de las personas con SD. Disponible para su uso
por parte de familiares, profesionales médicos y sanita-
rios, y de las propias personas con SD. Orientado para
aportar una informacién bdésica, fiable y significativa que
permita una actuacién preventiva en el dmbito de la
salud, y también una aproximacién de alto nivel profe-
sional validada por los mejores expertos en relacién a las
personas con SD. En esta edicién se han revisado y actua-
lizado los contenidos, pero también se ha hecho hinca-
pié en aspectos de la atencién médica en la etapa adulta
que habian estado mds desatendidos en publicaciones
anteriores. Igualmente se han incorporado apartados
nuevos en el dmbito de la salud mental, la enfermedad
de Alzheimer, la inmunidad y prevencién de enferme-
dades transmisibles, las perspectivas de investigacién
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y la tablas de patologias mds frecuentes, ademads de
actualizar todos los contenidos de las dreas de explo-
racién y desarrollo conforme a las Ultimas investiga-
ciones, con la intencién de aportar una visién muy
actualizada y completa de los aspectos médicos y de
salud de las personas con SD. Todo ello basado en los
buenos avances y trabajo realizado en nuestro pais
en las Ultimas décadas, sobre todo el gran conoci-
miento clinico que han aportado diferentes Unidades
de referencia del SD existentes en Barcelona, Madrid,
Valencia, Granada... que son un ejemplo de lo que
se podria promover en otras Comunidades Auténo-
mas y que mejoraria radicalmente la atencién médica
y de salud de las personas con SD en la etapa infantil
y adulta, ademds de servir como guia para la aten-
cién a otras discapacidades intelectuales. En estas uni-
dades de referencia se proporciona una atencién inte-
grada y global a la persona con SD, por parte de
profesionales ampliamente formados que conocen las
peculiaridades asociadas al SD.

Al mismo tiempo, este Programa Espafiol de Salud pre-
tende reforzar el conocimiento y la prevencién por parte
de familias y de las personas con SD. Conseguir una
buena educacién en la salud, la préctica de hdabitos
saludables y un buen seguimiento de los programas de
salud, es toda una garantia de bienestar y mejora gene-
ral de la vida de las personas con SD, en complemento
al resto de acciones y apoyos que se les aporta.

Por Ultimo, nos gustaria recalcar la importancia que
tiene la investigacién del SD y que seguird teniendo en
los préximos afos. Potenciar la investigacién médica, cli-
nica y social del SD y desarrollar nuevos campos de
conocimiento va a abrir posibilidades (ya vamos esbo-
zando algunas) que aportardn cambios relevantes para
las personas con SD. Los recursos dedicados a la inves-
tigacién en nuestro pais estdn muy por debajo del poten-
cial intelectual y humano del que disponemos y de la
colaboracién que demuestran las familias hacia su

exploracién, necesaria para seguir avanzando e impul-
sando la investigaciéon sobre el SD. Sélo nos queda con-
fiar que nuestro pais sepa reconocer esta realidad, ser
conscientes del potencial que nos aportard y explorar a
fondo sus posibilidades.

En definitiva, esta 6 edicién del Programa Espaiiol de
Salud pretende ser una herramienta de apoyo para las
familias y el personal sanitario de las unidades espe-
cializadas, de atencién primaria y de los centros hospi-
talarios, que han de estar preparados para responder en
cada edad a las necesidades y seguimientos preventivos
que las personas con SD necesitan. Es importante que
las asociaciones y fundaciones de familias de personas
con SD difundan a fondo este Programa y hagan lle-
gar a estos profesionales la informacién actualizada,
mediante actividades de investigacién, formacién y divul-
gacién. Pero también es imprescindible que surja una
mayor implicacién en su uso por parte de las adminis-
traciones publicas sanitarias, en su impulso y en su apli-
cacién, aprovechando el fuerte punto de partida que
implica esta iniciativa (que cumple este 2021 ya treinta
afios de existencia) y la ventaja traslacional de venir
reforzada y promovida desde la propia sociedad civil,
algo que le aporta un valor suplementario.

Siempre ser& un programa abierto a las observacio-
nes que quieran aportar los profesionales de asistencia
primaria (médicos de familia y pediatras) que lo llevan
a cabo. Sus aportaciones ayudardn a enriquecer el
objetivo principal: prestar servicio a todas las personas
con SD y a sus familias.

Finalmente, queremos dar nuestro mds sincero agra-
decimiento al gran equipo de expertos y colaboradores
que lo han hecho posible, y nuestro mas profundo reco-
nocimiento por el trabajo realizado.

Mateo San Segundo Garcia
Presidente de DOWN ESPANA
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El sindrome de Down (SD) es una condicién genética
caracterizada en la mayoria de los casos por la pre-
sencia de 47 cromosomas en el nicleo de las células de
un organismo humano, en lugar de los 46 que existen
normalmente. Ese cromosoma adicional o extra per-
tenece al par 21, por lo que el SD se conoce también
como Trisomia 21.

Los cromosomas contienen los genes que son la base
de la informacién que rige el desarrollo y constitucién
del organismo, y que se transmite de padres a hijos.
Normalmente, cada progenitor aporta a su descen-
dencia la mitad de la informacién genética en forma de
23 cromosomas contenidos en el niucleo del évulo
(madre) o del espermatozoide (padre). Asi el nuevo ser
humano tiene 46 cromosomas distribuidos en 23 pare-
jas (de la 1 a la 22, mas la pareja de cromosomas
sexuales: X-X para la mujer, X-Y para el varén).

Puesto que los cromosomas contienen los genes, eso sig-
nifica que de cada gen hay dos copias. Por causas que
aun desconocemos, el évulo o el espermatozoide puede
aportar 24 cromosomas en lugar de 23, dos de los
cuales corresponden al par 21. En tal caso, en el
momento de la fecundacién, la fusién del évulo con el
espermatozoide originard la primera célula del nuevo
ser que contendrd 47 cromosomas de los que 3 perte-
necen 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 presen-
cia del cromosoma extra origina las modificaciones
estructurales y funcionales que se manifiestan por Gltimo

en el SD.

“Sindrome” es un término médico que define el conjunto
de sinfomas y signos que tienden a aparecer de forma
agrupada y que expresan la presencia de una alteracién
médica concreta, es decir, conforman un patrén iden-
tificable. “Down” es el apellido del médico inglés John

Langdon Down que en 1866 descubrié y definié este sin-
drome. Aunque en las primeras décadas del siglo XX se
sospechaba ya que el SD podria deberse a alguna ano-
malfa cromosémica, no fue hasta 1959 cuando los
genetistas Jérdme Lejeune y Marthe Gautier en Francia
asociaron de forma incontrovertible el SD con la pre-
sencia de tres cromosomas 21 en las células: trisomia
21. Por consiguiente, sélo se puede diagnosticar con
seguridad que una persona tiene SD si los estudios de
laboratorio demuestran que sus células tienen tres cro-
mosomas 21. Los signos y sintomas, incluidos los eco-
gréficos fetales, son sélo datos presuntivos.

La forma mds frecuente de SD es la ya descrita: tres
cromosomas 21 completos; se denomina trisomia regu-
lar o libre y aparece en el 95% de los casos. El origen
de este error es la mala separacién de la pareja 21 al
formarse el 6vulo o el espermatozoide, en el momento
de pasar de 46 cromosomas a 23 (meiosis): se llama
no-disyuncién. Este error aparece con mucha mayor
frecuencia en el évulo (85-90%) que en el espermato-
zoide (10-15%), lo cual no debe servir para culpar a
la madre por ello. Desconocemos la causa originaria de
la no-disyuncién. Sélo sabemos con seguridad que
cuanto mayor es la edad de la madre, mayor es la pro-
babilidad de que tenga un hijo con SD, probabilidad que
aumenta de forma exponencial a partir de los 35 afos.
Sin embargo, una mujer puede engendrar un hijo con
SD a cualquier edad.

En el 3-4% de los casos, la trisomia 21 se presenta en
forma de translocacién: se debe a que, al separarse los
dos cromosomas 21 en la formacién del évulo o el
espermatozoide, uno de ellos (o un trozo o segmento)
queda unido a otro cromosoma (generalmente al 14
pero puede hacerlo a otros, incluido el 21) para formar
una sola estructura. Aproximadamente tres de cada cua-
tro translocaciones ocurren espontdneamente durante la
fecundacién. Las restantes son heredadas de los pro-
genitores, Unica situacién en la que el SD es causado por
una condicién cromosdémica materna o paterna, en
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donde la madre o el padre se comportan como porta-
dor. Ni ella ni él tienen SD porque sus células sélo tienen
dos cromosomas 21 (uno de ellos translocado), pero
su 6vulo o espermatozoide puede aportar esos 2 cro-
mosomas 21 que se sumardn al cromosoma 21 de su
cényuge durante la fecundacion.

La trisomia 21 por mosaicismo cromosémico (1-2%)
significa que sélo una fracciéon de células del orga-
nismo tfiene trisomia 21. El mosaico surge en una fase
posterior a la concepcién, debido a una mala segre-
gacién de los cromosomas 21 en alguna de las divi-
siones iniciales de las células. Tendrén trisomia las célu-
las que deriven de la célula en donde hubo mala
segregacién; por eso, la fraccién de células trisdmicas
puede ser muy variable entre un individuo y otro.

En cuanto a la probabilidad de que se repita la presen-
cia del SD en futuros embarazos, esto dependerd del
tipo genético. Si se trata de una trisomia regular, el riesgo
de tener otro embarazo con SD seré como minimo del
1% pero puede ser mayor, el doble si la edad materna
supera los 35 afos. Siel antecedente es de un mosaico
la recurrencia es inferior al 1%. Por el contrario, si se
trata de una translocacién estard condicionado por si se
trata de un proceso de novo o si procede 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 progenitores dependerd del tipo: en las translo-
caciones entre un 14 y un 21 maternas el riesgo es del
10%, si es el padre el portador serd del 3%. Si la trans-
locacién es entre 21y 21, el 100% de la descendencia
serd SD. En todos los casos es importante buscar un
asesoramiento genético especializado.

PRUEBAS PRENATALES PARA EL

DIAGNOSTICO DE SINDROME DE DOWN

En la actualidad podemos diagnosticar del SD durante
el embarazo, pues al ser un sindrome originado por
una alteracién cromosémica que tiene lugar durante
la concepcién o muy poco después de ella, es posible
conocer la informacién genética que tiene el feto.

Durante el embarazo existen dos tipos de pruebas para
el diagnéstico del SD: las pruebas de presuncién, no
invasivas, y las pruebas de confirmacién o invasivas.

Las primeras no representan riesgo afnadido para el
feto y dan sefales de alerta, mientras que las segundas
comportan un cierto riesgo adicional de pérdida fetal,
pero aseguran el diagnéstico.

a) Pruebas no invasivas, de presuncion, de
sospecha o cribado

Son bésicamente de dos tipos: andlisis ecografico y
andlisis bioquimicos de sangre.

Cribado prenatal ecografico

Dentro de las técnicas de cribado prenatal no invasivo,
la ecografia es una de las més importantes y extendi-
das y se inicia muy tfempranamente en el embarazo
(10-12 semanas). Son multiples los marcadores eco-
gréficos que hacen sospechar que el feto pueda tener
SD, aunque no todos ellos tienen el mismo valor pro-
néstico. Uno de los marcadores mds potentes es la tras-
lucencia nucal que indica la acumulacién de liquido
subcuténeo en la nuca del bebé. No es un signo defi-
nitivo de SD ya que puede aparecer en otras alteracio-
nes. Otro parédmetro muy valorado es la presencia o no
del hueso nasal del feto a las doce semanas. Su ausen-
cia es orientativa, no diagnéstica, de que se trate de
un feto con SD. Las cardiopatias congénitas estén pre-
sentes en el 50% de los fetos con SD y muchas de ellas
son detectables in Utero mediante ecocardiografia.
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Cribado o screening bioquimico

Se basa en la determinacién en suero materno de una
serie de sustancias bioquimicas de origen fetal o pla-
centario. Varia, dependiendo de cudndo se realice.

En el primer trimestre de gestacién, el estudio mas
extendido es la valoracién de los niveles en suero
materno de la PAPP-A (Proteina A asociada al embarazo)
y el nivel de la fraccién beta libre de la HCG (Gona-
dotropina coriénica humana). Este andlisis se debe rea-
lizar entre las 8 y 12 semanas de gestacion.

En el cribado de segundo trimestre, la extracciéon de
sangre materna ha de realizarse entre las 14y 17 sema-
nas de gestacién ecogréfica, de preferencia en la 15-
16. En este caso se sustituye la PAPP-A por los niveles de
alfafetoproteing, y en ocasiones ademds se valoran los
niveles de estriol.

Cribado combinado

Los valores se expresan en términos absolutos, pero
para su ponderacién informética se han de trasformar
en valores relativos, los MoM (Multiplo de la mediana),
establecidos para cada semana de gestacién. Estos
datos, asi calibrados, deben conjugarse con la edad
materna ajustada al momento del parto, y los datos
ecogrdficos (traslucencia nucal) para establecer la pro-
babilidad de que el feto tenga SD. El cribado del primer
trimestre puede alcanzar una tasa de deteccién del 97%
mientras que el del segundo llega al 90%.

El resultado del cribado es un coeficiente de riesgo,
una posibilidad sobre X de que ese feto tenga SD. Se
consideraba que un riesgo es alto cuando es superior
a 1/270 y entonces es cuando se indicaba la necesidad
de pruebas invasivas de confirmacién.

Con la aparicién de los test prenatales no invasivos
(TPNI), basados en la deteccién de ADN fetal en sangre
materna, la mayoria de protocolos han cambiado de
cara a evitar estas pruebas invasivas que conllevan un

riesgo de aborto no deseado en torno al 1%. Esto ha
modificado el punto de corte y ha introducido el con-
cepto de riesgo medio que abarca mayoritariamente
del 1% al 1/1000 indicando ahi dicho test. Esto ha dis-
minuido el nimero de pruebas invasivas, el de falsos
positivos y falsos negativos, y ha incrementado la tasa
de deteccién de fetos con trisomias 13, 18 y 21.

No obstante, es preciso insistir en que incluso la mejor
combinacién del cribado ecogréfico y bioquimico tiene
sélo un valor predictivo, no diagnéstico. El diagnéstico
exige comprobar la presencia de tres cromosomas 21.

b) Pruebas diagnésticas de confirmacion

Requieren métodos invasivos cuya finalidad es la obten-
cién de una muestra de tejido fetal. Aunque son mlti-
ples los tejidos fetales que se pueden obtener, los que
por su accesibilidad son més faciles de conseguir son
tres: el liquido amniético, la placenta o corion y la san-
gre fetal. Asi tendremos respectivamente la amniocen-
tesis, la biopsia de corion y la cordocentesis.

Amniocentesis

Consiste en la obtencién de una muestra de liquido
amnidtico, en el que hay células de descamacién fetal,
por lo tanto, con la misma dotacién cromosémica que
el feto. La via de acceso al liquido es por puncién abdo-
minal, siempre con control ecogréfico.

Esta técnica tiene un riesgo de pérdida fetal situado
entre un 0,5% y un 1% cuando es realizada por profe-
sionales debidamente preparados; este riesgo incre-
menta durante unos dias el riesgo de pérdida fetal pro-
pio del embarazo. La amniocentesis debe de realizarse
preferentemente después de la semana 15 de gestacién,
ya que la poca cantidad de liquido amniético existente
antes de esa semana y el consiguiente incremento de
riesgo de pérdida fetal desaconsejan realizar la prueba
en periodos mds precoces. La fiabilidad es muy alta,
superior al 99%. Las células de la muestra pueden ana-
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lizarse directamente en 24-48 horas, por los métodos
de FISH o PCR. El resultado definitivo es el estudio cito-
genético (cariotipo), para lo cual es preciso un cultivo
celular, en cuyo caso el andlisis puede demorarse entre

12-18 dics.

Biopsia de corion

Consiste en la obtencién de una muestra de corion,
que es el tejido que posteriormente constituird la pla-
centa. Este tejido ha de tener la misma informacién
genética que el feto, por proceder ambos de la misma
célula original. Segun la via de acceso al tejido corial,
el riesgo de pérdida fetal atribuible a este sistema de
muestreo es de un 1% cuando lo practican profesiona-
les experimentados. Este riesgo debe afadirse al de
pérdida fetal propio del embarazo durante un periodo
de unos dias. Tiene que realizarse preferentemente
entre las semanas 10y 13 de gestacién. Los resultados
se obtienen al cabo de unos pocos dias, entre 2-7 dias
para el andlisis directo de la muestra'y 12-15 dias para
los cultivos.

Cordocentesis

Es un método extraordinario que solo se utiliza en casos
excepcionales. Consiste en la puncién del cordén umbi-
lical a través de la pared abdominal de la madre, para
la obtencién de sangre fetal; en el caso de SD seria
para el estudio del cariotipo fetal. En comparacién con
los otros métodos, su riesgo 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 semanas de gestacion. Los
resultados cromosémicos suelen tenerse antes de una
semana.

c¢) Consideraciones

El diagnéstico prenatal del SD permite a la familia infor-
marse sobre la naturaleza del SD, comunicarse con
otras familias o grupos de apoyo para conocer mejor
la situacién, coordinar la asistencia del personal médico
en el momento del parto, conocer los servicios de apoyo
de que se puede disponer, prepararse emocionalmente
para el nacimiento, o plantearse la interrupcién del
embarazo de acuerdo con la legislacién vigente.

Toda exploracién prenatal para detectar el SD debe ser
voluntaria y es potestad de la familia el someterse o no
a las diferentes técnicas diagnésticas o métodos de cri-
bado. Para ello se les deben presentar todas las opcio-
nes de pruebas prenatales, informando de los objetivos
que cada prueba consigue y sus inconvenientes. Una vez
obtenidos los resultados, la familia también tiene dere-
cho a informacién veraz. El médico que informa, gine-
cblogo o genetista, debe ser imparcial y debe estar
actualizado en la informacién sobre la naturaleza y
posibilidades de las personas con SD.

Es obligaciéon del profesional que atiende a la familia
el facilitar dicha informacién o remitirles a ofros profe-
sionales que les faciliten la informacién que ellos desean.
El médico debe respetar su decisién sin influir en ninguna
direccién, dentro del dmbito de la ética médica, de los
protocolos y de la legislacién vigente
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COMUNICACION DE LA PRIMERA NOTICIA

La forma en que se comunica a la familia que estén
esperando o que han tenido un bebé con SD tiene una
gran relevancia, e influye en la experiencia emocional
y en la adaptacién de la familia.

Se trata de un momento de gran incertidumbre en el que
las emociones son muy intensas, lo que puede interfe-
rir en la comprensién de la informacién. El acompa-
Aiamiento de los profesionales es vital en estas circuns-
tancias.

La comunicacién de la Primera Noticia no es una tarea
simple y requiere de la debida preparacién de los pro-
fesionales. Para ello, estos deben contar con herramientas
que les permitan afrontar esa experiencia de la mejor
manera posible. Se debe transmitir un mensaje actuali-
zado, positivo y alejado de creencias poco realistas sobre
qué es ser una persona con SD. La informacién ha de
transmitirse de forma cercana, de manera que pueda
ser comprendida por la familia. Es sustancial transmitir
tranquilidad en base a expectativas realistas.

Es necesario considerar en qué momento se da la Pri-
mera Noticia; si es antes o después del nacimiento y
adaptar la comunicacién a las circunstancias, propor-
cionando a la familia toda la informacién que precisen.

Hay varios factores a tener en cuenta en la comunica-
cién de la Primera Noticia.

Es necesario preparar la comunicacién. Para ello
el profesional debe tener toda la informacién de las
pruebas diagnésticas, ya sean pruebas de diag-
néstico prenatal o bien el diagndstico se haya pro-
ducido tras el nacimiento. Ademds es necesario
comprender qué es el SD, contar con informacién
actualizada y conocer los recursos disponibles.

La situacién es un elemento muy importante en la
comunicacién de la Primera Noticia. Es aconseja-
ble dar la noticia tan pronto como sea posible. Esto
es especialmente importante en los casos de diag-
néstico prenatal por la posibilidad de interrumpir el
embarazo o realizar otras pruebas diagnésticas. El
profesional debe proporcionar la informacién nece-
saria al respecto y la familia debe sentirse respetada
para tomar una decisién libre e informada. Si el
bebé ya ha nacido, el momento piel con piel es
fundamental. Si es posible, tener al bebé cerca
cuando reciben la noticia les ayudaré a crear el
vinculo. La noticia debe comunicarse en el lugar
adecuado, un espacio privado y tranquilo, y dedi-
carle el tiempo necesario. Es aconsejable que la
familia esté acompanada, bien dar la informacién
a ambos miembros de la pareja al mismo tiempo
o, si esto no es posible, preguntar si quieren estar
acompafados por otfro familiar o allegado.

El profesional debe entender a la familia y conside-
rar cudl es la informacién que quiere saber. Indagar
en sus dudas y preocupaciones, observando sus reac-
ciones emocionales para poder acompanarles en el
proceso. Es fundamental asegurarse de que la fami-
lia estd comprendiendo la informacién y adaptar el
proceso de comunicacién a sus necesidades.

Cémo se comunica la informacién es determinante
para la comprensién de la informacién por parte
de la familia, para el establecimiento de los vinculos
familiares y para el afrontamiento de la situacién
de forma positiva. Se debe iniciar la comunicacién
de forma delicada y utilizar un lenguaje claro y
sencillo, cuidando el lenguaje no verbal. La fami-
lia necesita la informacién derivada de las pruebas
diagnésticas, asi como otras pruebas o pasos nece-
sarios que haya que realizar, previa constatacion de
la conformidad de la familia con la realizacién de
dichas pruebas.
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No es aconsejable ofrecer un listado de posibles
patologias asociadas, pues aumentaré la incerti-
dumbre y preocupacién de la familia. Se debe pro-
porcionar informacién actualizada y realista sobre
el SD, apelando a la gran variedad individual, e
incidiendo mds en los aspectos positivos (lo que
podrd hacer) que en los aspectos negativos (lo que
no podrd hacer). Es conveniente no ofrecer dema-
siada informacién en los primeros momentos para
no sobrecargar a la familia. Es més ¢til sugerir
fuentes de informacién fiables y de referencia para
que puedan aclarar todas sus dudas a su ritmo y
respetando sus espacios.

La familia necesita expresar sus preocupaciones y
plantear sus dudas. Deben respetarse sus reac-
ciones emocionales y ayudarles a evitar que se
sientan culpables. Para evitar la culpabilidad, es
importante que entiendan que el SD no tiene una
causa conocida, sino que se produce de forma
espontdnea y cualquier persona puede tener un
bebé con SD.

En estos primeros momentos, las familias necesi-
tan propuestas de accidn; saber que no estdn solas.
Es conveniente explicar las necesidades del bebé y
ofrecerles contacto con entidades de SD que les
puedan proporcionar apoyo, informacién y recur-
sos. La orientacién hacia un servicio de Atencién
Temprana es fundamental.

FENOTIPO SINDROME DE DOWN

El fenotipo de las personas SD, comprende un conjunto
de rasgos fisicos, de presentacién variable de una per-
sona a ofra, pero que les da un aspecto caracteristico,
que hace que al momento de examinarlos se tenga
una sospecha diagndstica. Estos rasgos dependerdn
de la activacién e interaccién del exceso de informacién
que se transmitird a través de los genes presentes en los
tres cromosomas 21 entre ellos y con el resto del
genoma.

Son decenas los signos que se pueden asociar al SD,
pero hay que tener en cuenta que ninguno de ellos es
diagnéstico por si mismo, por lo que se pueden reunir
varios de ellos sin que se confirme la trisomia por estu-
dio genético, y, por el contrario, en ausencia de los mas
caracteristicos, obtener la confirmacién por laboratorio.
Por ello es necesario insistir en que el diagnéstico de cer-
teza siempre serd genético, no clinico.

Lo mds habitual que nos encontraremos sera:

Discapacidad cognitiva.

Hipotonia muscular con hiporreflexia.
Hiperlaxitud articular.

Facies (apariencia) peculiar.

Otros signos externos.

Se define la hipotonia como la disminucién del tono
muscular en forma generalizada o focal, que general-
mente se asocia a déficit en el desarrollo psicomotor. Esta
entidad puede asociarse a disminucién de los movi-
mientos espontdneos. Al coger a un bebé hipoténico,
tiende a deslizarse entre las manos de quien lo sujeta
ya que no existe una fuerza de resistencia que se
oponga. Esta situacién se observa con frecuencia cuando
se alzan desde las axilas, ya que los brazos del bebé se
elevardn sin oponer resistencia alguna. Puede haber
un control disminuido o ausente de la cabeza, en donde
esta puede caer hacia delante, atrés o hacia los lados.
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Es probable que el bebé hipoténico mantenga brazos
y piernas extendidas, que es contrario a lo que haria uno
con tono muscular normal. Como caracteristicas impor-
tantes deben mencionarse la disminucién o ausencia de
movimiento y la debilidad muscular.

La hiperlaxitud articular o ligamentosa se refiere a la
mayor flexibilidad en las articulaciones. Algunas carac-
teristicas son la posibilidad de doblar el dedo mefique
hacia atrds mas de 90 grados, poder tocar y alinear el
pulgar con el antebrazo, doblar la mano hacia atrds més
de 90 grados, o realizar una hiperextensién de 10 o
mas grados en las rodillas y codos.

A nivel crédneo-facial son habituales la braquicefalia con
occipucio plano, el perfil facial plano, con nariz pequefia
y/o ausencia de puente nasal, pabellones auriculares
pequenos, displdsicos y de implantacién baja, boca
pequena, con lengua hipoténica y protusién lingual, y

hendiduras palpebrales oblicuas y epicantus. A nivel
ocular es frecuente observar manchas de Brushfield en
iris, estrabismo o cataratas congénitas. El cuello es corto
y ancho, con exceso de piel en la nuca.

En tronco y extremidades, se pueden observar unos
miembros superiores e inferiores més cortos (braqui-
melia), con clinodactilia del quinto dedo de la mano, un
pliegue palmar Unico, el signo de la sandalia (separa-
cién del primer y segundo dedo de los pies), displasia
de caderas, tibias arqueadas, térax pequeno, etc.

Todos estos rasgos se presentan en proporcién variable,
pero no son los Unicos, hay mds rasgos con menor inci-
dencia. Tal como se ha dicho ninguno de ellos es patog-
noménico, en ningun caso aparecen todos ellos en la
misma persona, y en definitiva, van a ser fundamenta-
les para hacer el diagnéstico clinico, a la espera del
resultado del laboratorio.
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Los nifios y nifias con SD, desde el nacimiento, se des-
arrollan y progresan de una forma parecida al resto de
nifios de su edad, pero a una velocidad algo menor. Es
decir, alcanzan los hitos del desarrollo a una edad un
poco mds avanzada. Esta diferencia de velocidad no
es homogénea para todas las dreas del desarrollo, de
modo que, en algunos aspectos, las diferencias son
muy escasas, mientras que, en otfros, son algo mayo-
res.

El desarrollo de la persona es un proceso dindmico en
el que inferactta su genética y el medio ambiente, espe-
cialmente el mas préximo: la familia. El desarrollo
comienza en la concepcién y continuard a lo largo de
su vida.

La primera etapa, del bebe y la primera infancia, seré
central en este desarrollo, ya que en ella va adqui-
riendo habilidades motoras, cognitivas, visuales, audi-
tivas, perceptivas, imaginaciéon, creatividad, linguisti-
cas, afectivas, sociales, que le permitirdn tener una vida
plenay auténoma.

De lo anterior, destacamos la importancia de la Aten-
cién Temprana, como agente externo junto a la fami-
lia en el desarrollo de las personas con SD durante esta
primera etapa.

A nivel general, a la familia le interesa conocer el grado
de autonomia o retraso del desarrollo cognitivo que
pueda tener su bebé. Este dato es sumamente dificil de
predecir, pues depende de mdultiples factores y de la
gran variabilidad en el ritmo madurativo entre las per-
sonas. Es por esto que debe recomendarse a la fami-
lia plantearse objetivos a corto plazo y tener una visién
centrada en el presente y adaptada a cada etapa.

DESARROLLO PSICOMOTOR Y COGNITIVO

Desde una perspectiva general, los nifios y nifias con SD
se desarrollan y progresan de modo muy parecido a
como lo hacen los demds en la mayoria de las dreas de
desarrollo, aunque lo hacen una velocidad diferente y
con sus tiempos, que serdn propios de cada uno. Su
desarrollo avanza mds deprisa en unas dreas que en
otras, de forma que, se establece un perfil de puntos
fuertes y débiles de las principales dreas de desarrollo.
Por ejemplo, en la mayoria de los bebés con SD el
desarrollo social es un punto fuerte y no se retrasan
mucho en la interaccién social, mirar y seguir con la
mirada, sonrisa social, primeros balbuceos, mientras que
el progreso motor y aprendizaje del lenguaje propia-
mente dicho, se retrasan mds.

En lo que respecta a la comunicacién, van bien en la uti-
lizaciéon de gestos para comunicarse, pero muestran
mayor dificultad para el lenguaje expresivo, de modo
que desarrollan mas el lenguaje comprensivo, es decir,
entienden més de lo que pueden decir. En la cogni-
cién, van mejor en el procesamiento y recuerdo de la
informacién visual (lo que ven), que en la informacién
verbal (lo que oyen). De ahi que, tanto en la comuni-
cacién como en la cognicién, empecemos a apreciar
diferencias en el modo en que las nifias y nifios con SD
progresan y aprenden.

Esta informacién resultard muy 0til para ayudarnos a
desarrollar los métodos mds eficaces para facilitar el pro-
greso y aprendizaje. Se deberdn utilizar sus puntos fuer-
tes para ayudarles a aprender con mayor rapidez y efi-
cacia, desarrollando todo su potencial, y, del mismo
modo, se habra de trabajar de forma directa para mejo-
rar sus puntos débiles.
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Todos los bebés con SD deben ser atendidos en pro-
gramas de Atencién Temprana. Pero este trabajo, para
que sea beneficioso para la persona con SD, debe ser
realizado en equipo junto a la familia, lo que esté ple-
namente demostrado que es una garantia de mejores
resultados.

Debe quedar claro que un exceso de estimulacién no
mejora ni acelera el desarrollo e incluso podria retra-
sarlo. Por otra parte, una pobre estimulacién tiene un
efecto negativo en el proceso madurativo. Los estimu-
los deben estar adaptados a las etapas de desarrollo e
incluidos en las actividades de la vida diarias de una
forma esponténea y continua, por ejemplo, durante la
hora del bafo, al vestirle o darle de comer, se puede
aprovechar para trabajar la calidad de atencién, el
contacto visual, asi como las respuestas imitativas o
asociativas.

DESARROLLO MOTOR

Los bebés con SD, siguen los mismos pasos del
desarrollo motor que los demdés, pero necesitardn mas
tiempo para el desarrollo de la fuerza y el control motor
y a su vez mads prdctica para lograr esa habilidad. Cabe
destacar que en la poblacién con SD existe una mayor
variabilidad a la hora de alcanzar un determinado hito
del desarrollo. Esto queda expresado en la tabla que
muestra la edad media en la que aparece cada uno
de los hitos junto a sus correspondientes intervalos.

Todas las habilidades motoras son realizadas al principio
de una manera menos controladay con la préctica van
mejorando. Por ofra parte, las personas con SD tienen
articulaciones mds flexibles y la musculatura més floja,
lo que se conoce como hipotonia. Les lleva més tiempo
desarrollar el equilibrio, tanto para mantenerse de pie
como para caminar. Pero, como todos los nifios, apren-
den a moverse moviéndose, y sus cerebros aprenden a
controlar sus cuerpos, sus pies y sus manos mediante la
préctica y repeticiéon.
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Tabla: Edades de desarrollo psicomotor con sus correspondientes intervalos (en meses)

Motor grueso
(movilidad)

Motor fino
(coordinacién
ojo/mano)

Comunicacién
(audicion y
lenguaie)

Desarrollo
social

Fuente: Elaboracién de DOWN ESPANA a partir de DSMIG 2000. Cunningham, 1988. Down'’s Syndrome. An
Introduction for Parents. Souvenir Press Ltd. Human Horizon Series.

Media Intervalo Media Intervalo
Control cefélico boca abajo 2,7m 1-9m 2m 1,5-3m
Controla la posicion de la cabeza estando
sentado 5m 3-9m 3m 1-4m
Volteos 8m 4-13 m 6m 4-9m
Se sienta solo 9m 6-16 m 7 m 5-9m
Andar a gatas / gateo 10 m 9-36 m 7m 6-9 m
Se sostiene de pie solo 16 m 12-38 m 11 m 9-16 m
Camina solo 23 m 13-48 m 12 m 9-17 m
Sube y baja escaleras sin ayuda 81 m 60-96 m 48 m 36-60 m
Sigue un objeto con los ojos 3m 1,5-8 m 1,5m 1-3m
Alcanza objetos y los toma con la mano 6m 4-1Tm 4m 2-6 m
Transfiere objetos de una mano a la otra 8m 6-12m 5,5m 4-8 m
Construye una torre de dos cubos 20m 1432 m 14 m 10-19 m
Copia un circulo 48 m 36-60 m 30m 24-40 m
Balbucea... Pa..Pa..Ma..Ma... 11m 7-18 m 8m 5-14m
Responde a palabras familiares 13m 10-18 m 8m 5-14m
Dice las primeras palabras con significado 18 m 13-36 m 14 m 10-23 m
Manifiesta sus necesidades con gestos 22 m 14-30 m 14,5 m 11-19 m
Hace frases de dos palabras 30m 18-60 m 24 m 15-32 m
Sonrie cuando se le habla 2m 1,5-4m Tm 1-2m
Se come una galleta con la mano 10m 6-14m 5m 4-10 m
Bebe de una taza 20m 12-23 m 12 m 9-17 m
No se hace pis durante el dia 36 m 18-50 m 24 m 14-36 m
Sin pafal (no se hace caca) 36 m 20-60 m 24 m 16-48 m
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La experiencia nos dice que no todas las personas con
SD muestran los mismos patrones en el desarrollo motor.
Algunas son muy fuertes y presentan solo un leve retraso
en ese proceso, otras tienen més fuerza en la mitad
superior del cuerpo que en la inferior y eso afectard a
la edad en que comenzaran a andar, otras son mdés
fuertes en la mitad inferior que en la superior y un
pequeno grupo muestra mayor debilidad y mayor
retraso en todos los aspectos del progreso motor.

Vemos también distintas velocidades del progreso en las
diferentes dreas del desarrollo. Algunos bebés con SD
inician la marcha pronto y hablan tarde, y otros tar-
dan en andar y hablan pronto, lo que nos muestra tam-
bién la gran variabilidad que existe en esta poblacién
en el desarrollo motor, haciendo a cada caso Unico.
Por ejemplo, mientras que la poblacién sin SD anda
en general a los 13 meses de media, las personas con
SD lo hacen entre los 22-24 meses, pero hay una amplia
variacién entre ambos grupos.

DESARROLLO SOCIAL

Los primeros pasos en el desarrollo social y emocional
se aprecian muy pronto, cuando el bebé comienza a
sonreir y a mirar. Por lo general los bebes con SD se
comunican a través del gesto. Aunque pueda existir
una adquisicién del lenguaje més tardia, la comunica-
cién gestual comienza pronto. De forma general, son
muy sociables, les gusta mirar a la cara, sonreir y comen-
zar a mirar a otras personas. Aprenden a comprender
las expresiones faciales, los tonos de voz, asi como las
posturas corporales, ya que estos son los medios por los
que el ser humano expresa como se siente.

Los bebés con SD a menudo pasan mds tiempo que
ofros mirando a la cara y pendientes de las demés per-
sonas, y conforme van creciendo siguen estando inte-
resados y pendientes de los demds. Esto es bueno por-
que repercute directamente en el aprendizaje social y en
su capacidad para relacionarse con los demds, pero
pasan mds tiempo buscando la atencién que jugando
y explorando los juguetes y el mundo fisico. La familia
debe tener conocimiento de estas circunstancias y apro-
vecharlas para para mejorar la comunicacién con el
bebé y ser conscientes de la capacidad de compren-
sién e imitacién que se esté desarrollando en él.
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COGNICION Y JUEGO

El desarrollo cognitivo que surge inicialmente se llama
desarrollo sensomotor porque los nifos y nifas explo-
ran el mundo a través de los sentidos. En general, tocan
y toman los juguetes y los objetos y los llevan a su boca,
estdn aprendiendo a ver las cosas, sentirlas, gustarlas
y saber que pueden hacer con ellas. Los bebés con SD
aprenden de la misma manera, pero puede haber una
diferencia comparativa en su capacidad para explorar
debido a que su desarrollo motor es mdés lento. De
forma progresiva, aprenden sobre la causa y el efecto,
el hecho de que puedan hacer de que un juguete se
mueva tirando de una 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 correcto. Aprenden también sobre la per-
manencia del objeto, las cosas siguen existiendo, aun-
que las tapemos, y aprenderdn a buscar y encontrar
los objetos ocultos.

Las nifias y nifios con SD hacen todas estas cosas, pero
en edades algo més tardias de manera comparativa
con la poblacién general de la misma edad, y tienen
mayores dificultades en las tareas que implican la solu-
cién de un problema conforme las tareas se hacen mds
complicadas. Se beneficiarén de las oportunidades de
recreacién y esparcimiento si hay un companero de
juego que les muestre como hacerlo, pero no lo hace
en su lugar. Esto es lo que se llama entrenamiento-
ensayo y lo hacemos con todas las personas, pero es
posible que las que tienen SD necesiten mayor apoyo
en el juego y durante mds tiempo. Puede que no apre-
cien todas las posibilidades que un juguete ofrece sin
ayuda, y es probable que entonces se dediquen al juego
de manera simplemente repetitiva golpeando, arro-
jando o montando los juguetes porque necesitan ayuda
para pasar a la etapa siguiente.

Comunmente los nifios con SD no persisten tanto como
los demdés en la solucién de un problema, e incluso
pueden recurrir a sus buenas habilidades sociales para
distraer a la persona que estd tratando de ensenarle.
Esto significa que perderdn oportunidades de apren-
dizaje, retrasando su progreso en el aprendizaje y en el
sentimiento de satisfacciéon por haber triunfado en la
tarea. Sin embargo, esto no debe ser motivo de preo-
cupacién, existen buenas estrategias para que el apren-
dizaje sea divertido y eficiente.

Algunas recomendaciones bdsicas que facilitaran el
proceso de aprendizaje en la poblacién con SD son las
siguientes:

Utilizar apoyo visual.

Fraccionar la informacién.

Estimular el contacto visual y la atencién sostenida
de forma progresiva, siempre en relacién con el
esfuerzo mental que dicha actividad supone.
Ofrecer tiempo suficiente para las respuestas.
Trabajar las rutinas y la autonomia.

Evitar respuestas mecdnicas y potenciar el razo-
namiento con elementos de la vida diaria. Es mds
importante trabajar el concepto de cantidad, por
ejemplo, al intentar contar las partes del cuerpo, a
que cuente de forma mecdnica hasta diez, sin darle
un sentido préctico a dicho aprendizaje.
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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 andar en bicicleta que hacemos auto-
maticamente una vez que lo ha aprendido, y la memo-
ria explicita es la que almacena hechos, experiencias y
conceptos. Los nifios y nifas con SD presentan mayor
dificultad en las éreas que conforman la memoria expli-
cita.

La memoria operativa o memoria de trabajo es el sis-
tema de memoria inmediata que sustenta toda nuestra
actividad mental consciente que utilizamos para escu-
char, ver, recordar, 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, la memo-
ria a corto plazo verbal (auditiva) y la memoria a corto
plazo visual.

Los nifios con SD generalmente muestran habilidades
de la memoria a corto plazo visual mejores que la de
la memoria verbal. Esto significa que aprenderdn maés
facilmente si la informacién se les presenta de manera
visual que de manera verbal. Las dificultades de la
memoria verbal a corto plazo son importantes, puesto
que mucha informacién a lo largo del dia llega a par-
tir de la gente cuando habla, ofreciendo una informa-
cién verbal que una persona con SD va a procesar y
recordar con dificultad. Ademds, 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 facil suponer que el retraso
en el desarrollo del lenguaie les creard dificultades para
realizar estas actividades cognitivas y que la memoria
del lenguaie les llevard a incrementar las habilidades
cognitivas.

CONDUCTA ADAPTATIVA

Entendemos por conducta adaptativa el conjunto de
habilidades que se despliegan en el terreno de los con-
ceptos (g]., lenguaie, lectoescritura, dinero), en el dmbito
social (ej., responsabilidad, autoestima, probabilidad
de ser engafiado o manipulado, seguimiento de norma),
y en la prdctica (actividades de la vida diaria como son
el aseo o la comida, actividades instrumentales como son
el transporte, el mantenimiento de la casa, la toma de
medicinas o el manejo del dinero), y que son aprendi-
das por las personas para funcionar en su vida diaria.

La capacidad de adaptacién marca de modo especial la
habilidad de funcionamiento de la persona, porque las
limitaciones en la conducta adaptativa son las que mds
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. Ocu-
rre, sin embargo, que bien pueden convivir dentro de
una misma persona las limitaciones de ciertas habilida-
des de adaptacién con altas capacidades en otras dreas.
Para hacer un buen diagnéstico de las limitaciones que
una persona tiene en sus capacidades adaptativas, es
preciso utilizar medidas bien estandarizadas con baremos,
es decir tablas e indices de la poblacién general que
incluyan personas con y sin discapacidad.

La mayoria de las personas con SD muestran una gran
variedad en el nimero y grado en que pueden verse afec-
tadas algunas de las cualidades inherentes a la capacidad
adaptativa. Su desarrollo dependerd en forma extrema de
la calidad de educacién y ambiente en 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 SD ha
hecho incrementar considerablemente su capacidad adap-
tativa. Pese a ello, tienen limitaciones que obligan, al
menos en la mayoria de los casos, a mantener un grado
de dependencia que varia de unas personas a otras.
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DESARROLLO DEL SISTEMA NERVIOSO

Es preciso destacar ciertas particularidades del creci-
miento y maduracién del sistema nervioso. Crecimiento
se refiere al aumento de las capacidades ya existentes,
en cambio, la maduracién es la especializacién de fun-
ciones que permiten adquirir nuevas capacidades, sobre
la base de estructuras preexistentes, proceso intima-
mente ligado a la relacién entre la persona y su
ambiente. Eltiempo en que ocurre este proceso madu-
rativo es muy variable de una persona a ofra y depende
de una serie de factores genéticos.

El cerebro es el 6rgano mds inmaduro al momento del
nacimiento y es por esto que durante los primeros afios
de vida de la persona depende de un entorno que le pro-
porcione los cuidados y estimulos necesarios para favo-
recer el proceso madurativo y conseguir su autonomia.
En los primeros 5 afos, la persona alcanza el 85% del
perimetro craneal que tendrd en la vida adulta. Este es
un simple dato de la importancia de los numerosos
cambios que ocurren en esta etapa y que sentaran las
bases para el futuro.

El desarrollo cerebral es un proceso complejo en el que
toman parte la proliferacién neuronal, la migracién de
estas neuronas hasta localizarse en el drea correspon-
diente del cerebro y una vez en ese punto, comienza la
tarea mdés dificil de todas, la creacién de redes de comu-
nicacién entre neuronas a través de las sinapsis. Estas
sinapsis o unién entre una neurona y otra, son la base
del aprendizaje y depende de la carga genética y la
interaccién con el ambiente que nos rodea.

En todo este proceso intervienen una gran cantidad de
genes (algunos de ellos localizados en el cromosoma
21), que almacenan la informacién necesaria para la
creacién y estabilizacién de estas estructuras tan com-
plejas. Es aqui donde esta informacién adicional apor-

tada por el cromosoma 21 extra de las personas con SD
produce un desequilibrio en la expresién de los genes
localizados en este cromosoma, que a su vez interfiere
en la expresién de genes de otros cromosomas. Todo
esto condiciona que los procesos antes mencionados no
ocurran el tiempo esperado ni con la calidad adecuada.
En definitiva, es la causa del déficit cognitivo, de las
dificultades del lenguaje, atencién y comportamiento
que presentan las personas con SD.

El exceso de carga genética por la presencia de un cro-
mosoma 21 extra produce un desequilibrio en el
desarrollo del sistema nervioso de las personas con
SD. Se producen alteraciones en el nUmero de neuro-
nas, alteraciones en los elementos de contacto/sinap-
sis entre neuronas como lo es el menor nimero de espi-
nas en las dendritas neuronales, al disminuir el nGmero
de neuronas, se produce una alteracién en el desarrollo
de nucleos cerebrales, los [6bulos son mds pequerios,
menor desarrollo del cerebelo, especialmente a nivel de
su regién posterior y alteraciones bioquimicas. Las alte-
raciones en la calidad y nimero de sinapsis y en la
mielinizacién llevan a que la velocidad de tfransmisién
de la informacién y los procesamientos de estas sean
mads lentos y esto hace que la persona sea més lenta la
hora de captar, elaborar y ejecutar las acciones tanto
motoras como intelectuales.

Cabe repetir que no existe relacién alguna entre los
signos externos y el desarrollo intelectual de la per-
sona. Tampoco se ha encontrado correlacién entre el
tamafo del cerebro y el nivel cognitivo. El perimetro
craneal de las personas con SD es mds pequefio, pero
sigue un ritmo de crecimiento similar al de la pobla-
cién general. Es importante recordar que nunca debe
haber una regresién de los items del desarrollo alcan-
zados, si esto ocurre, debe considerarse como una
sefial de alarma para consultar a su médico especialista.
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CORAZON

Aproximadamente un 50% de las nifias y nifios con SD
presentan cardiopatia congénita (CC). Sin una estrategia
terapéutica adecuada, la CC es la principal causa de

mortalidad y la que, en mayor grado, condiciona la
calidad de vida de estas personas. Es importante su
diagnéstico ya desde las primeras semanas de la vida,
pues, en muchos casos, el tratamiento deberd reali-
zarse precozmente con reparacién quirdrgica antes de
cumplir el primer afo de vida.

El ecocardiograma-Doppler es una exploracién
incruenta y de fécil realizacién, que, en manos de un car-
diélogo experto, permite el diagnéstico de la cardio-
patia. Por lo expuesto en los puntos anteriores, su rea-
lizacién es obligada durante el periodo neonatal en
todos los nacidos con SD.

Puede haber defectos cardiacos graves que en las pri-
meras semanas o meses de la vida presentan pocas o
nulas manifestaciones clinicas e incluso sin detectarse
soplos cardiacos a la auscultacién cardiaca, por lo que,
si no se buscan, pueden pasar desapercibidos a pedia-
tras experimentados.

Las malformaciones cardiacas mds frecuentes en nues-
tro medio en el SD son una amplia variedad de defec-
tos (desde defectos parciales a malformaciones com-
pletas) en el canal atrioventricular, también conocidos
como defectos de los cojines endocdrdicos o defectos
atrio-ventriculares. Los defectos en la septos o tabiques
del corazén (comunicacién interventricular -CIV-, comu-
nicacién interauricular -CIA-), la Persistencia del Con-
ducto Arterioso (PCA) y la Tetralogia de Fallot, son otras
cardiopatias que frecuentemente padecen las perso-

nas con SD. Algunos pacientes pueden padecer dife-
rentes combinaciones de estas malformaciones.

La cirugia reparadora generalmente debe realizarse, a
excepcién de las formas leves, dentro del primer afio de
vida. Ello es obligatorio en el tipo de cardiopatias que
cursan con aumento importante del flujo pulmonar
(canal atrioventricular comdn —AVC-, defectos septa-
les y/o PCA grandes) ya que, de no hacerlo, evolucio-
nan a hipertensiéon pulmonar (lo que incrementa el
riesgo quirdrgico) y se inicia un proceso de enfermedad
vascular pulmonar que, una vez instaurada, hace impo-
sible la intervencién. En el SD existe una predisposicién
hacia el desarrollo de enfermedad vascular pulmonar,
por lo que si no son operados antes de que esto ocurra
pierden la opcién de la reparacién quirdrgica y se ins-
taura progresivamente una situacién clinica conocida
como sindrome de Eisenmenger, que claramente con-
diciona la calidad de vida y supervivencia.

Las intervenciones quirdrgicas para estas CC, si son
realizadas en el fiempo correcto de su evolucién, pre-
sentan unos resultados similares a los de los nifios sin
SD, con una supervivencia de alrededor del 90 por
ciento.

Es frecuente que en las personas con SD, aunque no
hayan nacido con CC documentada, se detecten con los
afos insuficiencia de la valvula mitral (a veces asociada
a prolapso valvular) e insuficiencia de la vélvula aértica.
Ello suele observarse en la edad adulta y generalmente
no ocasiona grandes problemas. Podria ser recomen-
dable solicitar una ecocardiografia en los casos asin-
tomdticos y sin antecedentes cardiolégicos, al inicio de
la edad adulta o final de la adolescencia, desde una
perspectiva preventiva.
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AUDICION Y AREA DE

OTORRINOLARINGOLOGIA

La importancia del drea otorrinolaringologia viene
determinada por su implicacién en el habla, la audicién,
la respiracién y la deglucién. Dentro de los programas
de Atencién Temprana se trabaja la atencién logopédica
o fonidtrica, de cara a la adecuada educacién del habla.
Es imprescindible en todas las nifias y nifios con SD.
La patologia que nos vamos a encontrar viene condi-
cionada por la configuracién anatémica y por los pro-
blemas de eliminacién de la mucosidad.

Dentro de lo primero nos encontramos con falta de
espacio en la boca, paladar ojival y lengua hipoténica,
cuya base ocluye parcialmente el istmo de las fauces y
desplaza hacia atrés las amigdalas, lo cual facilita tanto
la patologia del suefio (SAOS) como los problemas de
deglucién, provocando atragantamientos frecuentes.
La estenosis del conducto auditivo externo favorece la
retencién del cerumen, y la horizontalizacién de las
trompas de Eustaquio y el paladar ojival dificultan el
aclaramiento mucoso, favoreciendo las infecciones éti-
cas, nasales, sinusales y de vias altas.

La patologia que habitualmente se asocia a la persona
con SD son la otitis media aguda y la otitis serosa,
silente, causa principal de las hipoacusias adquiridas.
Nos encontraremos también hipertrofia adenoidea y
amigdalar.

En cuanto a los problemas de audicién, es importante
su deteccién temprana, pues ello permitird reducir las
repercusiones sobre el desarrollo del lenguaije. En oca-

siones, la pérdida de audicién comienza en la segunda
década de la vida de las personas con SD. Si no se
detecta y corrige pronto, puede derivar hacia conduc-
tas desajustadas que serdn mal interpretadas y gene-
rar diagndsticos incorrectos de problemas de salud
mental. Todo aumento en la falta de atencién en un
nifo nos obliga a revisar su audicién y su visién.

La hipoacusia puede ser de origen neurolégico como
la congénita, conductivo, o de ambos tipos, mixta. Para
detectar la hipoacusia congénita se debe realizar un
screening neonatal a todo recién nacido, mediante oto-
emisiones acUsticas y si son negativas potenciales evo-
cados del tronco cerebral (PETC).

La prevencién de la hipoacusia por conduccién, se
realiza en las revisiones audiolégicas sistemdticas, con-
trolando entre otros los tapones de cerumen y las ofi-
tis seromucosas, principales causas. Esta enfermedad
tiene una prevalencia aproximada del 20% a los dos
anos de edad, y en la mayoria de los casos es asinto-
mética. Si hay indicacién por parte del otorrinolarin-
gdlogo, existe la posibilidad de realizar una interven-
cién quirdrgica efectiva para tratarla, mediante la
introduccién de tubos de drenaje que son retirados
posteriormente.

La laringitis es frecuente en las personas con SD,
teniendo que hacer el diagnéstico diferencial con la
epigloftitis y aspiracién de cuerpo extrafio.

Aln en ausencia de patologia, se recomiendan los con-
troles cada dos afos por parte del otorrinolaringélogo
durante toda la vida.
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ViAS RESPIRATORIAS

En las vias respiratorias bajas es frecuente la bron-
quiolitis por Virus Respiratorio Sincitial (VRS) en nifios
pequefos como los cuadros de neumonia, que, por
sus caracteristicas inmunolégicas, anatémicas y la hipo-
tonia pueden ser de mayor gravedad.

El asma, el ronquido y el sindrome de apnea obstruc-
tiva del suefo (SAOS) son problemas frecuentes que
pueden pasar desapercibidos y por consiguiente no
tratados adecuadamente. El asma tiene una prevalen-
cia en la edad infantil del 6-15 % y en la edad adulta
del 4-5%. El ronquido se da en algtn momento de la
vida en el 95% de la poblacién, més en los varones
que en las mujeres, igualédndose la proporcién después
de la menopausia.

La espirometria es la técnica diagnéstica habitual en
los casos de asma. La dificultad que conlleva su reali-
zacién en las personas con SD, obliga a diagnosticar esta
enfermedad por los sinftomas (tos, sibilancias, disnea,
sensacion de opresién tordcica persistente o intermi-
tente, especialmente de noche y en ocasiones relacio-

nados con la exposicién a agentes desencadenantes o
con el ejercicio), historia familiar y personal de asma/ato-
piay la elevacion de la IgE en sangre.

La prevalencia de SAOS aumenta notablemente en
el SD, al menos en un 30%. No todos los roncadores
desarrollan un SAQS, aunque la obesidad aumenta la
posibilidad.

El SAOS se produce por la obstruccién de las vias res-
piratorias altas. En el SD se ve favorecida por sus carac-
teristicas fisicas (cuello corto, hipotonia lingual, hiper-
trofia de adenoides, retrognatia). Dicha obstruccién
provoca por un lado una reduccién de la cantidad de
oxigeno disponible en sangre, y por otro, miltiples des-
pertares que dan lugar a un suefio no reparador. Como
consecuencia aparece un cuadro de cefalea matinal
con dificultad de concentracién y somnolencia diurna
excesiva. La polisomnografia realizada en la Unidad
de Suefio hospitalaria o la poligrafia respiratoria en el
domicilio del paciente, recomendadas en neumologia,
diagnostican la enfermedad. Es muy importante abor-
dar la posibilidad de existencia del SAOS en la entrevista
clinica del examen de Salud.
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VISION

Al menos el 75% de las personas con SD presentan

problemas oculares. Los mds frecuentes son los pro-
blemas de refraccién, miopia e hipermetropia y/o el
estrabismo, que pueden presentarse desde muy tem-
prano. La primera opcién serd la correccién mediante
lentes desde edades precoces.

Puede aparecer oclusién congénita del conducto lacri-
monasal, manifestada como lagrimeo y secrecién antes
del mes de edad, que puede complicarse con infeccién
bacteriana en forma de conjuntivitis, dacriocistitis o
celulitis.

Las cataratas pueden estar presentes al nacimiento
(catarata congénita) o desarrollarse a lo largo de la
vida. La catarata congénita produce un déficit visual
profundo, pero existe otro tipo de catarata producida por
degeneraciéon y envejecimiento precoz del cristalino,
que aparece en la adolescencia y precisa intervencién
antes que en el resto de la poblacién.

También puede aparecer glaucoma en la infancia,
enfermedad que se caracteriza por un aumento de la
presién intraocular que puede afectar al nervio éptico.
Hasta un 10% de la poblacién con SD presenta nis-
tagmus (movimientos involuntarios de los ojos), el cual
no tiene tratamiento médico y el tratamiento quirdrgico
es de eficacia muy discutida.

Entre los adolescentes y adultos j6venes es comin la
presencia de queratoconus o cérnea cénica, que puede
llevar al trasplante de cérnea.

El 40% de los pacientes con SD presentan estrabismo,
que provoca pérdida de la visién de relieve, amblio-

pia e incluso torticolis. Se trata mediante el uso de len-
tes y, en algunos casos, cirugia.

Si todas estas alteraciones no son detectadas a tiempo
y tratadas adecuadamente, contribuirdn a incremen-
tar la discapacidad de las personas con SD, constitu-
yendo un hdandicap afiadido o secundario que puede
prevenirse mediante el seguimiento oftalmolégico
periédico. En las revisiones oftalmolégicas se reco-
mienda el uso de ciclopléjico como dilatador frente
al colirio de atropina, ya que provoca una respuesta
exagerada, con midriasis muy rdpida y mantenida.

Asi pues, como todos los recién nacidos, los bebés
con el SD deben ser examinados al nacer para des-
cartar la presencia de cataratas congénitas. Durante
el primer afo de vida, el
debe ser vigilado y monitorizado, en las visitas perié-
dicas al pediatra, quien debe remitir, para revisién
por el servicio de oftalmologia, cualquier anomalia
como la persistencia del lagrimeo y/o del estrabismo,
cambios en la apariencia del ojo, etc. Todos los nifios
con SD deben pasar un examen oftalmolégico en pro-
fundidad en el segundo afio de vida, incluyendo refrac-
cién y fondo de ojo. Serd frecuente detectar alguno de
los problemas referidos y, en muchos casos, precisa-
rén seguimiento éptico u oftalmolégico. Aquellos que
no presentan anomalias en este primer examen han
de ser revisados nuevamente, incluyendo refraccién,
a los cuatro afos de edad. Si la hipermetropia no se
ha desarrollado a esta edad, es improbable que ocu-
rra mads tarde.

III

comportamiento visua

Las personas con SD pueden, en la mayoria de los
casos, ser evaluados con los procedimientos y test de
visién habituales, adapténdolos a la apropiada “edad
mental” y en un enforno sin distracciones.
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Después de los cuatro afos de edad la vista ha de ser
evaluada al menos cada dos afos durante el resto de
sus vidas. Como ocurriria con cualquier otro nifio, si a
cualquier edad la agudeza visual se deteriora, se reque-
rird la opinién de un oftalmélogo.

Es conveniente tener en cuenta la torticolis, posicion
anémala de la cabeza, que puede tener origen oftal-
molégico. Segun datos del Centre Médic Barcelona
Down (CMBD) puede alcanzar al 10% de los casos y de
estos el 20% tenia alguna patologia oftalmolégica, den-
tro de las causas posibles se encuentran, el nistagmus,
la ptosis palpebral o el estrabismo.

En la edad adulta se seguird con las revisiones oftal-
molégicas, tanto para controlar la patologia previa
como para defectar nuevos problemas, con la frecuencia
que cada caso exija. En aquellos pacientes con miopia
alta existe riesgo de desprendimiento de retina que
puede pasar desapercibido hasta estadios muy evolu-
cionados, condicionando mal pronéstico.

NEUROLOGIA

Ofrecer una valoracién neurolégica altamente espe-
cializada, idealmente en una unidad multidisciplinar,
es altamente recomendable dentro de la atencién inte-
gral a la salud de las personas adultas con SD. El prin-
cipal motivo es que las personas adultas con SD pre-
sentan una mayor prevalencia de trastornos neurolégicos
junto con un mayor riesgo para su coexistencia en com-
paracién con la poblacién general. El hecho de que la
demencia por enfermedad de Alzheimer sea la primera
causa de muerte en la edad adulta en el SD es el mejor
reflejo de la importancia de la patologia neurolégica en
esta poblacién. Por su indiscutible relevancia se dedica
un capitulo especificamente a ello (La enfermedad de
Alzheimer en el sindrome de Down, ver pégina 85).

Ademds de que la incidencia acumulada de la demen-
cia por enfermedad de Alzheimer es superior al 90% a
partir de los 60 afos, la epilepsia tiene una prevalen-
cia 10 veces superior en personas adultas con SD con
respecto a la poblacién general. A su vez, existe alto
riesgo de concurrencia de demencia por enfermedad de
Alzheimer y epilepsia, llegando al 80% en algunas
cohortes. La epilepsia en el SD tiene una distribucién
bimodal: un primer pico en la primera infancia, incluido
el sindrome de West, y un segundo pico a partir de los
35 afos, sobre todo a partir de la quinta década; y en
general, coincidiendo con el desarrollo de deterioro
cognitivo por la enfermedad de Alzheimer.

Durante la etapa pedidtrica se debe estar atento a la dis-
tonia transitoria del lactante, al sindrome de West, los
trastornos del espectro autista, el trastorno de déficit
de atencién e hiperactividad, sindrome de Moyamoya.
Algunos de ellos, los mds prevalentes, se abordan en
detalle en el capitulo sobre salud mental (ver pégina 71)

La coexistencia de trastornos neurolégicos tiene impli-
caciones en el pronéstico, por ejemplo, la apariciéon de
la epilepsia acelera el deterioro cognitivo, funcional e
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impacta sobre el pronéstico vital de las personas con
demencia y la apraxia de la marcha es un marcador cli-
nico de deterioro cognitivo en el SD.

Por ofra parte, los trastornos neurolégicos a nivel de
sintomas se pueden manifestar en ocasiones por alte-
raciones conductuales y/o afectacién del estado de
animo; por ejemplo, cambios de humor, tendencia al
llanto, falta de iniciativa, oposicionismo, irritabilidad, e
inquietud; generando disrupciones en las rutinas diarias
y en las relaciones con el entorno.

El diagnéstico de todas estas condiciones implica una
entrevista médica detallada en la que se repasan todos los
antecedentes del desarrollo, sociales y médicos, inclu-
yendo la toma de medicacién y en la que se hace énfa-
sis en la defeccién de condiciones muy prevalentes y poten-
cialmente tratables y reversibles, como por ejemplo, el
hipotiroidismo, que en caso de no estar bien controlado
puede interferir en la cognicién y la funcionalidad. El exa-
men fisico, ademds de la exploracién neurolégica y la
medicién del peso y la talla y de la presién arterial, debe-
ria incluir la valoracién de la agudeza visual y de la audi-
cién, dado que su correccién repercute en el buen fun-
cionamiento del adulto con SD de forma global y su
afectacién puede simular un déficit cognitivo generando
dudas sobre el diagnéstico. Algunas pruebas de rutina
como una analitica anual que incluya pardmetros bésicos
y otros mds especificos como los niveles de algunas vita-
minas como la B12 y el folato son altamente recomen-
dables en este contexto; y a criterio del equipo médico
en ocasiones la realizacion de pruebas més especializa-
das como la electroencefalografia podria estar indicado.

Por Gltimo, en relacién al tratamiento y al manejo de las
complicaciones neurolégicas, una buena praxis implica
conocimientos especificos sobre farmacos anticolines-
terdsicos, antiepilépticos, antidepresivos, ansioliticos y
neurolépticos. Por todo esto pensamos que es impor-
tante que el adulto con SD tenga una valoracién neu-
rolégica como parte fundamental del cuidado de su

salud y recomendamos una valoracién diagnéstica y
un manejo especializado que deberia llevarse a cabo
idealmente en el seno de unidades multidisciplinares
formadas por neurélogos, neuropsicélogos, especia-
listas en suefo, enfermeros y trabajadores sociales que
puedan dar una respuesta conjunta al reto que repre-
senta ofrecer un cuidado en esta etapa de la vida.
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PAT GIA OSTEOARTICULAR

En las personas con SD han sido descritas numerosas
anomalias del aparato locomotor, muchas de las cua-
les no tienen la menor repercusién clinica (sindactilias
en el pie, manos y dedos cortos, clinodactilias del meni-
que, separacion del primer y segundo dedo de los
pies...). Hay otras, cuya causa se localiza en dos alte-
raciones que se presentan de forma caracteristica y
constante: la hipotonia muscular y la laxitud ligamen-
tosa y que si pueden tener importantes repercusiones.
En la columna cervical, cabe destacar la inestabilidad
atlantoaxoidea. Aunque la incidencia estadistica de la
inestabilidad atlantoaxoidea es relativamente alta (10-
20%), la mayoria de los casos permanecen asintomé-
ticos, siendo el cuadro clinico, en el caso de aparecer,
muy variable, desde el simple dolor de la nuca hasta
los graves cuadros de ataxia. Los signos y sinfomas
clinicos son inconsistentes (cambio en la manera de
caminar, cansancio fécil, dolor y/o debilidad en cue-
llo y miembros, inclinacién lateral del cuello, pérdida
del control de esfinteres) pueden aparecer en cual-
quier momento y no existe ninguna prueba radiogrd-
fica que nos indique quienes corren riesgo.

Se acepta la presencia de inestabilidad atlantoaxoi-
dea cuando el intervalo atlantoaxoideo es mayor o
igual a 5 mm. Sin embargo solo un 2% de los que la
presentan van a desarrollar una compresién de la
médula espinal. Realizar radiografias cervicales como
sistema de cribado no estd demostrado que sea efi-
caz como valor predictivo de una comprensién medu-
lar por subluxacién, se recomienda ante la presencia
de esos sintomas la realizacién de una tomografia
computarizada o una imagen por resonancia magné-
tica.

Las personas con este tipo de inestabilidad diagnosti-
cada no deben participar en las actividades deportivas
que pueden lesionar el cuello.

El tratamiento de la inestabilidad atloidoaxoideava-
riard segun la gravedad de los sinftomas, desde fisio-
terapia (se valoraré que deportes y/o actividad fisica
que puede realizar) hasta cirugia.

En la columna espinal, es necesario mencionar la esco-
liosis. Hay una enorme variabilidad en la prevalencia
y gravedad de la escoliosis en las personas con SD,
pero por lo general aparece en la regién toracolumbar
y es de grado ligero. Los corsés ortopédicos no parecen
ser eficaces para prevenir el avance de la escoliosis, y
sélo ocasionalmente puede aparecer una curvatura
grave que requiera la intervencién quirdrgica para pro-
ducir una fusién posterior de la columna.

Durante la pubertad, la angulacién puede duplicarse,
triplicarse o cuadriplicarse. Toda escoliosis que se agrava
desde el primer mes es una escoliosis evolutiva. Hay
que analizar los problemas en la edad éseay no en la
edad cronolégica.

Respecto a la eleccién entre el tratamiento ortésico o qui-
rérgico es importante igualmente adecuarse a la cli-
nicay a la evolucién aplicando siempre criterios adap-
tados a cada caso individualmente.

Caderas. Es infrecuente la existencia de una luxacién
congénita en la cadera en el recién nacido con SD. No
obstante, formaré parte esencial de la exploracién fisica
el examen rutinario de las caderas, especialmente en la
primera infancia y en la adolescencia, ya que aproxi-
madamente el 14% de los nifios con SD mostrardn ines-
tabilidad de la cadera.

Rodillas. Como ocurre con la cadera, el espectro de
inestabilidad de la articulacién rétulo femoral oscila
desde la subluxacién asintomdtica hasta la dislocacién
irreductible. No obstante, la inestabilidad rotuliana es
un problema mas frecuente que la de cadera, afec-
tando a casi el 20% de las personas con SD.
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Se discute si deben operarse las articulaciones rétulo-
femorales inestables ya que el tratamiento ortopédico
no parece resultar efectivo. En las articulaciones luxa-
das crénicamente es frecuente que aparezcan defor-
midades posteriormente. No obstante, la exploracién de
la marcha revela que estas personas son capaces de
adaptarla para andar con seguridad.

Pies. En més del 90% de las personas con SD se obser-
van pies planos, en la mayoria de los casos como con-
secuencia de la laxitud ligamentosa. Igualmente el
metatarso varo y hallux valgus son hallazgos muy fre-
cuentes. La marcha con base amplia y la tendencia a
rotar el pie y el tobillo hacia fuera contribuyen también
ala pronacién y el colapso de la regién media del pie.
Los pies moderadamente planos que son dolorosos
pueden responder al tratamiento ortopédico. En el nifio
muy pequefio que empieza a andar, la ortopedia del
tobillo y pie puede aportar estabilidad y ayudar a la
deambulacién. En el nifio mayor pueden usarse plan-
tillas en el calzado. Los pies planos que se muestran
gravemente sintomdéticos pueden requerir correccién
quirtrgica.

La importancia del fratamiento de este trastorno se basa
en asegurar que la deambulacién sea independiente.
Si no se trata adecuadamente, la dificultad de la mar-
cha comprometerd las actividades de la vida diaria y
limitard la funcién de la persona dentro de su ambiente.
Ademds, cualquier restricciéon en la movilidad puede
ser un factor mds a afiadir al problema de la obesidad
que presentan algunas personas con SD.

En la poblacién adulta se observa una clara precocidad
en el desarrollo de artrosis (degeneracién del cartilago
articular con la consiguiente pérdida progresiva del
resto de estructuras de la articulacién) que afecta fun-
damentalmente a la columna vertebral, rodillas, cade-
ras y con menos frecuencia manos y pies. Los sinftomas
predominantes son dolor y pérdida funcional. Afortu-

nadamente parece existir un mayor umbral doloroso
en el SD que protegeria al sujeto de muchos de los sin-
tomas. No existe un tratamiento farmacolégico que
prevenga o enlentezca la enfermedad y debe evitarse
el uso excesivo e injustificado de antinflamatorios, ten-
diéndose a usar analgésicos eficaces pero seguros como
el paracetamol y el metamizol. Es posible que su pronto
desarrollo sea un signo mds del envejecimiento precoz
que existe en algunos érganos en el SD. La obesidad y
el sobrepeso son probablemente un factor agravante en
su desarrollo y l6gicamente un factor afadido a la pér-
dida de movilidad que la propia artrosis provoca. En
ocasiones es necesario recambiar la articulacién muy
afecta por una prétesis, especialmente en el caso de
la rodilla o la cadera.

La osteoporosis (pérdida de mineralizacién de la sus-
tancia 6sea) es probablemente mds frecuente en el SD,
pero no hay datos claros para afirmar que sea capaz de
aumentar el riesgo de fracturas, quizds porque no se
alcancen edades avanzadas que aumentan mucho
dicho riesgo. El tratamiento es preventivo, estimulando
la formacién de masa 6sea en el periodo de crecimiento
de ésta (hasta los 40 afios) mediante ejercicio fisico y
garantizando un aporte suficiente de calcio y vitamina
D, especialmente necesario en regiones con baja expo-
sicién solar como por ejemplo la mitad sur de la Penin-
sula Ibérica.
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FUNCION ENDOCRINA

La incidencia de alteraciones tiroideas estd aumentada

en las personas con SD a lo largo de toda la vida. Es
importante detectarlas, porque tanto el crecimiento del
cuerpo como el desarrollo de la funcién cognitiva requie-
ren que los niveles de hormona tiroidea sean normales.
El hipotiroidismo neonatal es ligeramente mds frecuente
en la poblacién de recién nacidos con SD que en la
poblacién general. La prueba del “talén”, que se debe
realizar a todos los recién nacidos, permite detectar
esta situacién precozmente e iniciar fratamiento cuando
es necesario.

Fuera de la época neonatal, los signos de hipotiroi-
dismo pueden ser muy tenues en las personas con SD
y pueden ser confundidos con las manifestaciones cli-
nicas propias de este sindrome, por lo que a veces
pasan desapercibidos. Por ello, se recomienda la vigi-
lancia anual de la funcién tiroidea, mediante la deter-
minacién del valor de TSH (Hormona estimulante de
la tiroides) y T4 libre (Hormona tiroidea). Cuando existe
una disminucién de la tasa de T4, habitualmente acom-
pafada de elevacién de TSH, se debe iniciar trata-
miento de hipotiroidismo y seguimiento endocrinolé-
gico. En muchas ocasiones, sin embargo, existe una
elevacién de TSH con niveles normales de T4. Esta situa-
cién denominada hipotiroidismo subclinico es una con-
dicién muy frecuente en las personas con SD y, no siem-
pre, finaliza en un hipotiroidismo verdadero. En muchas
ocasiones se frata de una situacién pasajera y los valo-
res vuelven a la normalidad o bien, otras veces, perma-
necen estables (TSH elevada, T4 normal). Es discutible la
necesidad de tratar el hipotiroidismo subclinico y, en
muchos casos, si la cifra de TSH no muestra un ascenso
progresivo, o no se demuestra la presencia de anticuer-
pos antitiroideos, la vigilancia semestral de TSH y T4,
junto al seguimiento clinico, puede ser mds prudente.
Los casos de hipertiroidismo (elevacién de la cifra de T4
libre) deben ser remitidos a Endocrinologia.

Otras alteraciones endocrinolégicas, como la diabe-
tes, no son tan frecuentes como el hipotiroidismo y su
vigilancia se limita al seguimiento clinico (aumento del
apetito, aumento de la ingesta de liquido y del volu-
men de orina asociada a la pérdida de peso) y la deter-
minacién de la glucemia basal en las analiticas de con-
trol de los exémenes de salud.

La talla corta en las personas con SD refleja un rasgo
constitucional propio de la trisomia, en cuya etiologia
estd probablemente implicada la hormona de creci-
miento y algunos mediadores necesarios para el
desarrollo de los tejidos. Por ello, existen curvas de
peso, talla y perimetro craneal especificas para perso-
nas con SD (puedes encontrarlas en los apéndices de
este programa). Aunque se propuso la administracién
generalizada de hormona del crecimiento a nifios y
nifas con SD, para aumentar la talla final, actualmente
estd desechada y se recomienda exclusivamente en
aquellos que presentan deficiencia confirmada de dicha
hormona.

La obesidad es mds frecuente en adolescentes y adultos
que durante la edad infantil. Puesto que estd muy rela-
cionada con un estilo de vida sedentario, se recomienda,
desde una edad muy precoz la préctica frecuente de
actividad fisica tanto en el medio escolar como familiar
para prevenir la aparicién de obesidad y crear una cul-
tura deportiva entre las personas con SD.
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FUNCION DIGESTIVA

Las personas con SD pueden tener problemas con la ali-
mentacién desde el nacimiento; es preciso tenerlo en
cuenta para que en los programas de Atencién Tem-
prana se cuide este aspecto, recurriendo, si es preciso,
a profesionales especializados en nutricién. A lo largo
de la vida pueden aparecer otros problemas que, aun-
que en la mayor parte de los casos son competencia del
médico de familia, pueden generar necesidad de con-
sulta con el especialista en aparato digestivo.

Malformaciones congénitas. La presencia de estenosis
o atresias digestivas es mds frecuente (12%) en los recién
nacidos con SD. Su diagnéstico debe evocarse ante la
presencia de signos de obstruccién digestiva alta. Tam-
bién se presenta con mayor frecuencia la enfermedad
de Hirschsprung o megacolon congénito (<1%), que
puede ponerse de manifiesto al nacimiento o en cual-
quier otro momento de la infancia en forma de estre-
fiimiento pertinaz. Todas estas alteraciones requieren tra-
tamiento quirdrgico.

Trastornos en la funcién de la masticacién. La erup-
cién dental estd frecuentemente retrasada, conduciendo
a una adquisicién tardia del hébito masticatorio. De
forma general, las nifas y nifios con SD presentan una
hipoplasia del macizo facial que se asocia frecuente-
mente a una maloclusién dental (mala coincidencia
entre los dientes superiores y los inferiores). Si a lo ante-
rior se suma la hipotonia lingual y, con frecuencia, la
macroglosia relativa, se comprende la dificultad mas-
ticatoria. En ocasiones, estas situaciones justifican que
tengan problemas para ingerir alimentos no triturados,
o por el contrario, ingieran estos alimentos sin masti-
carlos correctamente. La aproximacién diagnéstica y
terapéutica de este problema conlleva la visita al odon-
t6logo, que debe intentar corregir la fisioterapia de la
musculatura maxilar que interviene en la masticacién y
la maloclusién cuando ésta sea relevante desde un
punto de vista funcional y no meramente estético. Se

debe ser paciente con este problema cuya solucién es
lenta y requiere educacién del hdbito masticatorio, asu-
miendo la mayor lentitud en las comidas y evitando
degluciones sin masticar, que pueden asociarse a con-
ductas bulimicas.

Trastornos en la deglucién. A todo lo anterior se suma
un retraso variable en la adquisicion del reflejo faringeo
de la deglucién, que origina con frecuencia atragan-
tamientos e, incluso, aspiracién de alimentos o liqui-
dos. Con frecuencia, la hipertrofia adenoidea o amig-
dalary la hipotonia lingual dificultan més el mecanismo
deglutorio, pues obligan a los nifios a mantener la res-
piracién bucal mientras ingieren alimentos. Por ofro
lado, los problemas de motilidad esofégica son mas
frecuentes en las personas con SD (adultos o nifos) que
en la poblacién general. La adicién de estas situaciones
genera frecuentes problemas de deglucién en las per-
sonas con SD a lo largo de toda su vida. El abordaje de
estos problemas se debe realizar desde una perspectiva
multidisciplinaria, con intervencién del pediatra o médico
de familia, los especialistas en otorrinolaringologia y
gastroenterologia, y el fisioterapeuta. Si ningun pro-
blema médico o quirdrgico es responsable del tras-
torno deglutorio, se debe ser prudente en la adminis-
tracién de alimentos y establecer pautas de ingesta con
el menor riesgo posible.

Reflujo Gastroesofagico (RGE). Es una manifestacién
comun en la primera etapa de la vida por una inma-
durez de la unién eséfago géstrica, por vaciamiento
gastrico lento, estémago horizontalizado, o puede estar
mostrando alguna obstruccién luego del estémago,
como el sindrome pilérico, estenosis duodenal, pén-
creas anular. Y dentro de la poblacién con SD podemos
agregar disfunciones motoras esofdgicas y conse-
cuencias postquirtrgicas de la atresia esofégica que es
mas frecuente en la poblacién con SD que en la que no
tiene SD. Ante un nifio vomitador del que sospechemos
RGE, debemos diagnosticar si nos encontramos ante
un caso fisiolégico o ante un caso con consecuencias del
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RGE, las cuales se manifiestan como bajo aumento de
peso o pérdida de peso, esofagitis, o manifestaciones
respiratorias. Si nos encontramos antes estos casos, se
realizardn los estudios correspondientes para confir-
mar el RGE, siendo la seriada esofagogastroduode-
nal, pH-metria esofdgica de 24 horas. De acuerdo a los
resultados y la clinica, se realizard el tratamiento corres-
pondiente con medidas anti-reflujo, leche especial si
no toma pecho, antidcidos y en casos extremos ciru-
gia.

Acalasia y trastornos motores del eséfago. Es secun-
daria a la obstruccién funcional de la unién esofago-
gdstrica, secundaria a la ausencia de células ganglio-
nares y nervios postganglionares inhibitorios en los
plexos mioentéricos del segmento esofdgico afectado.
Clinicamente suelen presentar disfagia y sintomas res-
piratorios, puede haber también vémitos de alimentos
no digeridos, rechazo al alimento sélido y solo quie-
ren alimentos blandos. El diagnéstico es a través de
imégenes, endoscopia, manometria esofdgica y se trata
a través de dilataciones en el lugar més estrecho, y
dependiendo el caso es quirtrgico.

Estrefiimiento. El estrefimiento es un hallazgo frecuente
en personas con SD y se relaciona con el tipo de ali-
mentacién y la hipotonia muscular. En presencia de
estreAimiento pertinaz, se debe descartar la existencia
de megacolon agangliénico no diagnosticado en la
época neonatal o de la primera infancia, pero también
de otras enfermedades que generan malabsorcién
intestinal y se asocian, ocasionalmente, a estrefimiento,
como son la intolerancia a proteinas vacunas, celia-
quia o alergia alimentaria. Sin embargo, la mayoria
de las veces se trata de un problema funcional, rela-
cionado Unicamente con la hipotonia muscular abdo-
minal, una motilidad intestinal disminuida y la escasez
de fibra en la alimentacién. Se debe ser extremada-
mente cuidadoso con el tipo de alimentacién y con el
estilo de vida, que son las formas mds oportunas para

combatir el estrefimiento funcional. Una ingesta diaria
suficiente de agua, fruta y verdura y la prdctica fre-
cuente de actividad fisica suelen ser mas eficaces que
los diferentes laxantes. El uso de estos fdrmacos deberd
ser siempre por prescripcion médica.

Celiaquia. Como otras enfermedades de cardcter
autoinmune, la celiaquia es mas frecuente en las per-
sonas con SD que en la poblacién general. Aunque su
incidencia es variable, se considera que esta enferme-
dad se debe descartar en todas las personas con tri-
somia 21, independientemente de la presencia de ofros
sintomas o signos de malabsorcién intestinal.

De acuerdo a la bibliografia y los protocolos actuales,
los marcadores a solicitar para el despistaje inicial serdn
solamente los anticuerpos antitransglutaminasa de clase
IgA junto a una determinacién de IgA total para des-
cartar su déficit completo. En caso de tal déficit los anti-
cuerpos antitransglutaminasa IgA deberdn ser sustitui-
dos por los de clase IgG. Si el resultado de estos
marcadores es negativo no es necesario realizar ninguna
ofra determinacién.

Respecto al uso de otros marcadores serolégicos de
enfermedad celiaca: Los anticuerpos antiendomisio no
se incluyen en el estudio inicial ya que se integran en el
protocolo de despistaje de enfermedad celiaca exclu-
sivamente como un marcador de confirmacién en caso
de positividad del primero.

Las determinaciones de anticuerpos antigliadinas dea-
minadas, preferiblemente de clase IgG, sélo tienen indi-
cacién en nifos menores de 2 afos y como un marca-
dor complementario a las antitransglutaminasas, dado
que pueden ser los primeros en positivizarse.
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TRASTORNOS ODONTOESTOMATOLOGICOS

Las personas con SD presentan una baja incidencia de
caries, siendo relativamente frecuentes la boca entrea-
bierta por falta de tono muscular, el retraso de la erup-
cién dentaria, y cuadros como la gingivitis, periodon-
titis, bruxismo y maloclusién.

La hipotonia de los misculos orofaciales provoca una
posicién de boca entreabierta, sin cierre labial, con ever-
sién y desplazamiento anterior del labio inferior. El tamario
del interior de la boca esta reducido longitudinal y frans-
versalmente. Como consecuencia, el tamafo de la len-
gua parece mayor (macroglosia). En ocasiones aparece
una superficie de lengua no patolégica con grietas y sur-
cos profundos (lengua fisurada o escrotal).

El refraso en la erupcién dentaria es por causa genética.
Si en los nifos y nifas, en general, la aparicién del pri-
mer diente de leche se da entre los 6-7 meses, en la per-
sona con SD, lo es alos 14-18 meses. En la denticién per-
manente, si en general el primer molar sale a los 6 afios,
en el SD lo hace sobre los 8 afos. En caso de coexisten-
cia de ambas denticiones, estd indicada la extraccién
del diente de leche para que el definitivo ocupe su lugar.

La gingivitis se da con una frecuencia elevada en nifias
y nifos con SD de 3 a 9 afios, caracterizdndose por unas
encias inflamadas, edematizadas y de fécil sangrado.

La causa fundamental estd en la placa bacteriana pro-
vocada por técnica higiénica deficiente. También influye
la falta de cierre bucal y la resecacién de la mucosa
gingival que se produce. Se suele asociar a queilitis. Al
no fratarse correctamente, evoluciona a periodontitis, con
retraccién gingival, movilidad dentaria y caida espon-
tanea de los dientes. La enfermedad progresa por bro-
tes 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 decrece
con los afos. Su frecuencia es elevada en los nifos con
SD. Entre las causas predisponentes estd la maloclu-
sién y como desencadenantes la personalidad, el estrés,
y las lesiones cerebrales, entre otras. El bruxismo diurno
es de mayor intensidad que el nocturno, a diferencia de
lo que ocurre en la poblacién general. Se caracteriza por
la presencia de desgaste en los bordes de los dientes,
sobre todo en la denticién temporal, ya que la capa de
esmalte es mds voluminosa en la denticién permanente.

La maloclusién dental en el SD puede deberse a una
anomalia en el nUmero, tamano o forma de los dien-
tes, retencién de dientes de leche, inclusién o erupcion
anémala o tardia de los dientes definitivos asi como
alteraciones del crecimiento y desarrollo de los maxilares,
observandose mordidas incorrectas tanto en sentido
vertical, horizontal como transversal. La denticién tem-
poral normal es de 20 piezas y la definitiva de 32. El
numero puede estar disminuido sobre todo en la den-
ticién permanente debido a una falta de germen den-
tario (agenesia) o a retencién en el desarrollo del mismo
(anquilosis maxilar).

El tamano de los dientes en SD, en comparacién con las
nifias y nifos en general, es de mayor tamafo en los
dientes de leche (macrodoncia), y menor en la denticién
permanente (microdoncia). Los dientes pueden apare-
cer con formas cénicas y como fusiones dentarias, sobre
todo en la denticién temporal.

En los pacientes con SD se deben realizar controles
durante toda la vida por odontélogo, con revisiones
continuadas, anuales o segun la cadencia necesaria,
valorando ante todo el componente funcional de la
boca en la masticacion, el hablay la respiracién; aten-
diendo igualmente el componente estético.
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PIELY ERACIONES DERMATOLOGIC

El SD se encuentra asociado a un aumento en la inci-

dencia de manifestaciones dermatolégicas tales como
dermatitis atépica, dermatitis seborreica, alopecia are-
ata, hiperqueratosis, elastosis perforans serpiginosa,
siringomas, xerosis, cutis marmorata, psoriasis, queili-
tis, pitiriasis rubra pilaris, vitiligo, acné vulgaris, lengua
fisurada, tifia pedis e infeccién cutdnea. El envejeci-
miento temprano de la piel y la fotosensibilidad son
hallazgos habituales.

La principal caracteristica cutdnea de las personas con
SD esté representada por la xerosis (sequedad en la
piel), la cual en muchos casos predispone a enferme-
dades cuténeas como foliculitis, dermatitis atépica y
micosis superficiales.

En las personas con SD la dermatitis atépica es una
patologia cutdnea muy frecuente. Estd asociada a xero-
sis y picor. En ellos, las placas de eccema atépico tienen
una gran tendencia a sobreinfectarse debido al déficit
inmunitario propio del sindrome. Asi mismo fienen cinco
veces mds probabilidad de padecer hidradenitis supu-
rativa. Por lo que es conveniente que se haga un segui-
miento especifico para estar alerta ante esta enferme-
dad y hacer un correcto diagnéstico que prosiga con un
adecuado abordaje terapéutico.

La piel del recién nacido con SD es suave, delgada,
delicada, y puede presentar caracteristicas propias,
como cutis marmorata y eritema malar. Durante la
infancia, la piel se hace més gruesa, seca y dspera, y es
comun la presencia de xerosis generalizada asociada
a queratosis pilar. Respecto a las mucosas, la macro-
glosia y la lengua escrotal, con protrusién y fisura del
labio inferior resultan rasgos muy frecuentes.

Los bebés con dermatitis atépica son bebés intranqui-
los y llorones, debido al intenso picor que sufren. La
afectacién de la cara produce unas mejillas enrojecidas

y su piel es seca y sensible. Una parte de los nifios
puede desarrollar asma o rinitis alérgica con la edad.
Ademds, las lesiones de dermatitis atépica tienen una
mayor predisposicién a presentar infecciones bacte-
rianas y viricas cutdneas.

Oftras patologias de presencia habitual como acné,
rosdcea, dermatitis seborreica, alopecia areata, folicu-
litis y tifias pueden ser tratadas con tratamiento espe-
cifico. Algunas dermatosis menos frecuentes como cal-
cinosis cutis idiopdtica miliar, elastosis perforans
serpiginosa y siringomas también deben ser identifica-
das.

Los cuidados de la piel deben incluir una adecuada
lubricacién y aseo para evitar procesos infecciosos
secundarios ya que aparecen habitualmente pioder-
mitis y forunculosis, especialmente a partir de la puber-
tad, a las que siempre hay que prestar la atencién que
merecen.

Las caracteristicas fenotipicas propias de la piel y muco-
sas en SD como las alteraciones de huellas dactilares,
pliegue palmar Unico y lengua escrotal deben ser expli-
cadas a familiares para evitar angustia y confusién.
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Los problemas ginecolégicos en las mujeres con SD se

dan con la misma frecuencia que en las demds muje-
res, la diferencia estriba en que las mujeres con SD a
menudo presentan dificultades para expresarlos al
médico, y ello debemos tenerlo en cuenta en los che-
queos ginecoldgicos periddicos que realizamos a esta
poblacién. Seria recomendable iniciar estos exdmenes
a partir de los 17 a 20 afios. La mujer con SD deberd
integrarse en las mismas condiciones que el resto de
mujeres, en los programas de deteccién de cancer de
cuello uterino y de mama vigentes en su comunidad.
Para hacer el examen ginecolégico lo mds confortable
posible para la mujer con SD y conseguir més éxito en
su realizacién es importante introducir gradualmente
los elementos del examen; por lo general en su pri-
mera visita a la consulta es mejor no fomar un frotis
de Papanicolau ni hacer un examen ginecolégico y lo
que se debe intentar es que la mujer con SD se sienta
a gusto antes de llegar a esa parte del examen, que se
puede posponer a otra visita en que ya seré més cola-
boradora.

a) La menstruacion

En las nifias con SD lo habitual es que comience hacia
la misma edad que las que no tienen SD. A veces puede
aparecer a una edad anterior, sobre los 8 afos.

Los cuidados de higiene durante la menstruacién pue-
den ser problemdticos para algunas nifias y mujeres
con SD, por lo que es importante educarlas en el cui-
dado e higiene de sus periodos. En las nifas, tengan
o no SD, es muy corriente que durante los primeros
afios los periodos sean irregulares y esto puede hacer
que la higiene sea mas dificultosa al no ser predeci-
ble. En algunos casos se pueden indicar pildoras anti-
conceptivas.

La dismenorrea (periodos menstruales dolorosos) es
corriente en las mujeres con SD al igual que en el resto
de las mujeres. Se controla adecuadamente el dolor por
lo general con ibuprofeno, paracetamol o medicacién
similar. A veces la mujer con SD puede tener dificultad
para comunicar el dolor, y el Unico signo externo de dis-
menorrea serd un cambio de conducta en los dias del
periodo. Los anticonceptivos orales pueden mejorar
también la dismenorrea de modo significativo. Si los
sinftomas no responden al fratamiento o son més graves,
es importante buscar ofras causas de la dismenorreq,
como son la endometriosis o fibromas.

El sindrome premenstrual (SPM) es tan frecuente en las
mujeres con SD como en las demds mujeres, aproxi-
madamente el 5%. Los sintomas comienzan alrededor
de una semana antes de que se inicie el periodo, y des-
aparecen el resto del mes. Se diagnostica SPM cuando
estos sinfomas son los suficientemente serios como para
interferir la actividad diaria. Hay que tener en cuenta
que algunas mujeres con SD no son capaces de articu-
lar su molestia, pero la familia u otros cuidadores son fre-
cuentemente capaces de observar signos como la irri-
tabilidad, intolerancia a molestias normalmente
toleradas, y menos interés para participar en las activi-
dades. El momento en que se aprecian los cambios de
conducta constituye la gran diferencia entre el SPM y la
dismenorrea, para las mujeres que no saben explicar sus
sinfomas.

Una forma mas grave de SPM es el sindrome disférico
premenstrual. Este cuadro provoca sintomas graves y
recurrentes de depresién y ansiedad, que se dan alre-
dedor de una semana antes de que comience el peri-
odo. Pueden estar presentes también los sinfomas fisi-
cos del SPM. Parece darse en un pequefio porcentaje
(menos del 1%).

La fertilidad. La mujer con SD no es estéril, por lo que es
subsidiaria del uso de métodos anticonceptivos, depen-
diendo de sus caracteristicas personales, su modo de
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vida, la frecuencia y el tipo de relaciones sexuales, sus
habilidades y el grado de responsabilidad que pueda
asumir ella. Las caracteristicas y su red de apoyo, son
determinantes a la hora de la eleccién anticonceptiva,
siempre teniendo presente las condiciones legales y en
busqueda del beneficio personal de la persona con SD.

Ninguno de los métodos ni de las presentaciones exis-
tentes debe ser desechado a priori, tanto natural como
instrumental, hormonal (en sus mdltiples y variadas
presentaciones para todo tipo de mujer y necesidades)
o quirlrgico, y hay que plantearse de entrada si se
desea un método provisional o uno definitivo.

b) El climaterio

La menopausia se adelanta en las personas con SD
una media de cinco afos con respecto a la poblacién
general, lo que puede favorecer la aparicién de oste-
oporosis. La presencia de sinftomas vasomotores que
afecten a la calidad de vida precisaréd tratamiento hor-
monal sustitutivo con las mismas indicaciones y limita-
ciones de uso que para el resto de la poblacién.

c) La prevencion del cancer ginecolégico

Se sabe ahora que el céncer genital estd relacionado con
el virus del papiloma humano (VPH). Es un virus que
se transmite por via sexual. Se realizan frotis para detec-
tar ciertos signos en el tejido de vagina y del cuello ute-
rino indicadores de infeccién por VPH, cambios pre-
cancerosos o propiamente cdncer.

Las recomendaciones de prevencion del cdncer del cue-
llo uterino, primaria (vacunacién) y secundaria (diag-
néstico precoz) han de ser las mismas que para el resto
de la poblacién femenina.

Si una mujer no es sexualmente activa, el riesgo de
céncer de cuello uterino es minimo. Si tiene actividad

sexual, se seguird el protocolo vigente, de inicio a los 21
afos y continuaciéon segin resultados y VPH.

En cuanto al cancer de mama se ha detectado una
menor incidencia, por ello hay propuestas de grupos
especializados de no realizar cribado sistemdtico por
mamografia. Seguimiento anual mediante palpacién por
medio de un profesional sanitario después de los 50
afios. En caso de historia familiar, seguimiento similar
al de los demés miembros de la familia, adaptado a una
persona con SD.

d) Las infecciones de transmisién sexual

No debemos olvidar la necesidad de usar preservativo
para su prevencién aunque use ofro método anticon-
ceptivo (doble método).

DOWN ESPANA. PROGRAMA ESPANOL DE SALUD PARA PERSONAS CON SINDROME DE DOWN -



Areas de exploracion

HEMATOLOGIA Y ONCOLOGI

La incidencia de céncer es mds baja en personas con SD

que en la poblacién general. Hay dos excepciones:

El cancer testicular, aunque no muy frecuente, tiene una
incidencia superior en varones con SD y hace necesaria
la vigilancia mediante exploracién clinica. De ahi la nece-
sidad de intervenir en los casos relativamente frecuentes
de criptorquidia (testiculos no descendidos).

La leucemia se presenta con mayor frecuencia en la pobla-
cién con SD durante la edad infantil. Algunos estudios
muestran una incidencia hasta 30 veces superior a la de
la poblacién general de su misma edad. La leucemia
mielobldstica aguda ocurre, generalmente, en nifos de
menos de 3 afos, mientras que la leucemia linfobldstica
aguda tiene mayor incidencia en edades posteriores. Los
nifos y nifas con SD que enferman de leucemia mielo-
blastica aguda, suelen presentar el subtipo M7 (leucemia
megacariobléstica) que tiene mal pronéstico en la pobla-
cién general, pero que en la poblacién con SD, responde
de forma excelente a la quimioterapia y permite obtener
una tasa de curacién superior. Existe un protocolo tera-
péutico especifico para la leucemia mielobldstica aguda
en nifios con SD que tiene en cuenta esta excelente res-
puesta y el exceso de toxicidad que podria inducir un tra-
tamiento quimioterdpico convencional. Este se debe reser-
var para los que no responden al tratamiento especifico.
En el caso de la leucemia linfobldstica Aguda, las tasas de
curacién son semejantes a las de la poblacién general,
pero se debe tener en cuenta, durante el tratamiento, la
elevada toxicidad que provocan algunos medicamentos,
dada la dificultad de las personas con SD para metabo-
lizar algunos de los medicamentos utilizados.

En casos de mala respuesta al tratamiento de la leuce-
mia (mielobldstica o linfobléstica), el tratamiento de
eleccién es el trasplante de progenitores hematopoyé-
ticos. Sin embargo, los resultados en casos de SD son
peores que en la poblacién sin trisomia 21 debido al

exceso de toxicidad. Por ello, se debe reservar este
esquema terapéutico para situaciones extremas.

Cerca de un 10% de recién nacidos con SD puede pre-
sentar una alteracién hematolégica llamada mielopo-
yesis anormal transitoria o sindrome mieloproliferativo
Transitorio, que recuerda a la leucemia mielobldstica
aguda, pero que tiene como caracteristica especial su
transitoriedad. Suele cursar con hepato-esplenomega-
lia, citopenia y presencia de blastos en sangre periférica
y se relaciona con mutaciones en el gen GATA-1. Habi-
tualmente, de forma esponténea desaparece en pocas
semanas. En algunas ocasiones puede requerir trata-
miento quimioterdpico a dosis muy bajas. Sin embargo,
aproximadamente un 30% de ellos pueden desarrollar
en los 3 afos siguientes una leucemia mielobldstica
aguda, por lo que se debe vigilar durante los primeros
afios de vida a los nifios que presentaron sindrome
mieloproliferativo transitorio en la época neonatal.

Como se ha indicado, otros tipos de enfermedades
oncolégicas (cdncer de mama, de préstata, efc...) son
menos frecuentes en las personas con SD que en la
poblacién general sin que se conozca con exactitud el
mecanismo por el cual la trisomia 21 confiere esta pro-
teccién contra el cdncer.

Una caracteristica hematolégica benigna es la macro-
citosis o aumento del volumen corpuscular medio de los
hematies, presente en las personas con SD. Se trata de
un hallazgo constitucional, probablemente ligado a
trastornos en el metabolismo del écido félico. No
requiere investigaciones diagnésticas ni tratamiento,
pero se debe tener presenta a la hora de considerar el
diagnéstico de anemia ferropénica. En las personas
con SD, los valores considerados normales en la pobla-
cién general de volumen corpuscular medio pueden
ser sugestivos de microcitosis.

El resto de alteraciones hematolégicas tienen un manejo
semejante al de la poblacién general.
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ERACIONES GENI INARIAS

Enfermedades renales. Las personas con SD tienen
menor funcién renal que la poblacién general pero la
insuficiencia renal es solo leve y habitualmente sin tras-
cendencia.

Por otro lado pueden tener cualquier otra enfermedad
renal igual que el resto de la poblacién (célculos, nefri-
tis, etc.) aunque existe una menor incidencia de las
importantes complicaciones que la diabetes puede
producir en el rinén.

Alteraciones urolégicas. Existe una mayor frecuencia de
malformaciones congénitas del desarrollo del aparato
genitourinario a cualquier nivel de éste, especialmente
las siguientes:

Estenosis de la pelvis renal.
Estenosis o ausencia de uréter.
Reflujo vésico-ureteral.
Hipospadias.

Estenosis uretral.
Criptorquidia.

El diagnéstico de las anteriores es relativamente fdcil
mediante ecografia y exploracién urolégica bésica, y
esto debe hacerse en la primera infancia para evitar el
desarrollo de insuficiencia renal o el aumento de infec-
ciones urinarias.

Entre las alteraciones funcionales urolégicas, es fre-
cuente encontrar que la vejiga es muy distensible y
poco contrdctil; esto produce con frecuencia pocas
micciones en el dia y muy lentas. Ello no es en si mismo
un problema, pero puede generar dudas sobre la exis-
tencia o no de patologias urinarias. Asimismo, es fre-
cuente una disfuncién del vaciado normal de la vejiga
urinaria produciéndose una disinergia entre la con-
traccién de la vejiga y la necesaria relajacién simulté-
nea del esfinter del cuello vesical provocando una difi-

cultad para la miccién e incluso una retencién aguda
de orina.

Anomalias hormonales. En el varén es habitual un cierto
hipogonadismo (menor funcién androgénica) con alte-
racién de la produccién de esperma lo que provoca
con mucha frecuencia una situacién de infertilidad. En
la mujer sin embargo la funcién ovérica y reproduc-
tiva es basicamente normal, aunque es frecuente el
adelanto de la menopausia (5 afos que la poblacién
general).

Cancer urolégico. Es mucho menos frecuente que en la
poblacién general, excepto el cancer testicular que
aumenta su frecuencia debido a la existencia previa de
testiculos no descendidos en la infancia (criptorquidia).
No hay précticamente casos de cancer de vejiga (ligado
al tabaco) ni de préstata (ligado a edad y hormonas
masculinas).

Podemos decir, en resumen, que la evaluacién urolégica
en el SD debe dirigirse fundamentalmente al diagnés-
tico precoz en la infancia de malformaciones del sistema
urinario y al diagnéstico en el adulto de trastornos fun-
cionales del vaciamiento vesical aparte del diagnés-
tico tardio de malformaciones que no haya sido reali-
zado en la etapa pedidtrica, a fin de evitar dos tipos
de consecuencias: la insuficiencia renal y las infeccio-
nes urinarias de repeticién.

DOWN ESPANA. PROGRAMA ESPANOL DE SALUD PARA PERSONAS CON SINDROME DE DOWN -



Areas de exploracion

OTROS ECTOS IMPORTANTES

La persona con SD tiene el umbral del dolor aumen-
tado, lo que se traduce en una mayor tolerancia al
mismo. Ademds, puede tener problemas para locali-
zarlo, con el consiguiente riesgo de confundir al pro-
fesional que le estd atendiendo. Ambos puntos se debe-
rdn tener siempre presentes, y sobre todo ante cuadros
de nueva aparicién y en los servicios de urgencias, en
donde puede suceder que se infravalore un cuadro
realmente grave por no corresponderse con nuestra
impresién clinica.

En ocasiones el dolor lo manifiestan en forma de cam-
bios de comportamiento con ansiedad, retraimiento
o agresividad.

La persona con SD tiende a somatizar problemética
personal o psicolégica, en parte por las dificultades
para expresarse.

La propia inmadurez del sistema nervioso central hace
que sean, sobre todo los nifos, propensos a grandes

subidas o elevaciones de temperatura no siempre jus-
tificadas. La ventaja es que con la misma facilidad que
sube, responde a los antitérmicos habituales, incluso a
dosis mds bajas. A pesar de esos grandes picos febri-
les, no tienen especial tendencia a hacer crisis con-
vulsivas febriles, lo cual no debe invitar a descuidarse.

De cara a cirugia que precise anestesia general, la
intubacién también se puede ver dificultada por la
hipotonia, y alteraciones anatémicas estenosantes no
conocidas hasta entonces, debiendo ser muy cuida-
dosos en la eleccién del calibre del tubo endotraqueal,
habitualmente algo inferior al tamafio que le corres-
ponderia. Asimismo, es mds frecuente el broncoes-
pasmo tras la extubacién. Serdn aspectos a tener en
cuenta por parte del anestesista, al igual que la mani-
pulacién del cuello por la posible inestabilidad atlan-
toaxoidea.

Por otro lado, no se tiene constancia de reacciones
adversas a la atropina via general, a diferencia de la
respuesta local exacerbada que provoca su uso en
colirio.
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El SD se asocia a una desregulacién de la inmunidad
expresada por una predisposicién a infecciones, ano-
malias de los mecanismos reguladores de la inflama-
cién, respuestas subdéptimas a determinadas vacuna-
ciones y propensién a enfermedades autoinmunes.

Las deficiencias de la funcién inmunolégica constituyen
la base de la predisposicién de las personas con SD a
infecciones espordédicas, asi como a su mayor duracién,
recurrencia y gravedad. No les afectan por igual, al no
ser uniformes ni constantes. Se superponen a menudo a
factores subyacentes no inmunolégicos de riesgo, carac-
terizados sobre todo por trastornos constitucionales o
funcionales, también diversos y por si mismos capaces de
generar enfermedad, potencidndose y definiendo sus
localizaciones: anomalias cardiovasculares, angostura
del conducto auditivo externo, dificultades en la deglucién,
anomalias de tracto respiratorio (laringeas, traqueo-
bronquiales), incompetencia del esfinter gastroesofégico
con reflujo, aspiraciones, trastornos del suefo... Practi-
camente residual su permanencia en centros institucio-
nalizados, inductora de una elevada prevalencia de
hepatitis B entre internos, las infecciones inciden parti-
cularmente en el tracto respiratorio; pero también cons-
tituyen ofitis media, dermatitis, conjuntivitis, gingivitis,
periodontitis, cistitis, infecciones gastrointestinales.

Las alteraciones inmunitarias detectadas comprenden
diversas variantes de los distintos elementos que con-
forman la respuesta inmune, sobre todo la especifica (lin-
focitos, inmunoglobulinas), aunque de forma variable.
No se conoce bien su rol determinante, pero se consi-
dera importante la menor cantidad de linfocitos T pro-
ducidos por el timo, cuyo tamafio y funcién son mds
reducidos en el SD que en la poblacién general, de lo
que podria derivar una menor actividad de las células
cooperadoras (T4) y supresoras (T8), con el consiguiente
descenso en la generacién de inmunoglobulinas. Igual-
mente, se encuentran disminuidos la funcién y nimero
de células “asesinas” (Natural killer: NK), asi como de

las células T reguladoras (Treg) a lo largo de los afos,
sugerentes de un temprano envejecimiento del sistema
inmune.

Los genes del cromosoma 21 podrian jugar un papel
determinante en la respuesta inmunoldégica, aunque
se desconocen los potencialmente implicados. En prin-
cipio se ha valorado la sobreexpresién de los denomi-
nados SOD1 e ITGB2 y posiblemente también el RCNT,
regulador de la activacién de los linfocitos T. Asi como
la del gen TMPRSS2, codificante de una enzima fun-
damental en la entrada del virus SARS-CoV-2 en las
células humanas.

Las disfunciones inmunitarias reconocidas son signifi-
cativas, pero sutiles, no siempre detectables por los
estudios inmunolégicos convencionales. En la mayo-
ria de los casos los distintos elementos del sistema
inmune habitualmente examinados se hallan entre los
limites normales, e incluso elevados, lo que en princi-
pio puede interpretarse como una buena respuesta
general frente a agentes infecciosos. Cuando los pro-
cesos infecciosos sean especialmente reiterados o gra-
ves puede imponerse la necesidad de ampliar su estu-
dio, para detectar posibles anomalias especificas o
descartar alguna inmunodeficiencia bien catalogada
asociada a las alteraciones de la inmunidad habitual-
mente reconocidas en el sindrome.

Prevencion de las enfermedades transmisibles
enel SD

Un programa de salud para las personas con SD debe
contemplar de modo permanente las medidas ade-
cuadas para la prevencién de las enfermedades trans-
misibles, dada la catalogacién del sindrome como una
condicién de riesgo incrementado de gravedad para
enfermedades infecciosas. Inciden sobre todo en la
nifez y edad avanzada facilitadas, respectivamente,
por la inmadurez de su sistema inmunolégico y su enve-
jecimiento precoz. Las medidas profilécticas disponi-
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bles, médicas y no médicas, implementadas en el pro-
grama de salud o a desarrollar de modo paralelo, pue-
den limitarlas o evitarlas, contribuyendo decisivamente
al mantenimiento de una prolongada vida saludable.

Profilaxis de exposicién

Se asienta en el mantenimiento de las precauciones higié-
nico-sanitarias bésicas, desde el regular lavado de manos
hasta el distanciamiento fisico y la limitacién de contactos
en situaciones de riesgo o focos de infeccién, en los dmbi-
tos familiar, escolar, laboral o de atencién sanitaria, a
reforzar en épocas epidémicas o pandémicas.

Inmunoprofilaxis activa: vacunaciones

Muchas de las enfermedades infecciosas que cursan
con especial frecuencia, recurrencia o gravedad en per-
sonas con SD, sobre todo en nifos y adultos mayores,
son prevenibles mediante vacunas. Su administracién
es segura, como en la restante poblacién. Su inmuno-
genicidad es en general adecuada, aunque para algu-
nas marginalmente subéptima o menos duradera, lo
que debe considerarse al establecer sus recomenda-
ciones, integradas en un calendario ampliado de vacu-
naciones de indicacién sistemdtica:

Vacunacién frente a la hepatitis B. El SD condiciona
una predisposicién a la hepatitis B, la portacion
crénica del virus y su acentuada transmisibilidad.
La vacunacién infantil propicia una respuesta pro-
tectora habitualmente adecuada, aunque algunos
estudios la mostraron algo menor o con una decli-
nacién relativamente répida de los titulos geomé-
tricos medios de los anticuerpos especificos gene-
rados. Su inmunogenicidad disminuye con la edad
y la concurrencia de comorbilidades, como la celia-
quia, diabetes u obesidad. Son datos que reco-
miendan comprobar mediante serologia, a los 1-
2 meses de finalizar la pauta vacunal, la
consecucién de una adecuada proteccién, para
confirmarla o valorar la posible necesidad de reva-

cunaciones, sobre todo en el dmbito de asisten-
cias regulares a centros educativos especializados
o similares.

Vacunacién frente a difteria, tétanos y tosferina
(DTPa / dTpa). Mientras los componentes antidif-
teria y anti-tosferina acelular inducen niveles sufi-
cientes de anticuerpos protectores, se han docu-
mentado respuestas menores de inmunoglobulinas
IgG especificas y de su avidez frente al principal
antigeno vacunal, el foxoide tetdnico, a las dosis de
recuerdo. Es por ello imprescindible recibirlas
durante toda la vida, asi como considerar esta
eventualidad ante heridas de riesgo de sobrein-
feccién teténica para la posible indicacién puntual
de dosis adicionales.

Vacunacién antipoliomielitica. No existen estudios
con vacunas inactivadas, aunque si con la viva oral,
inductora de titulos de anticuerpos especificos simi-
lares a los obtenidos en la poblacién general para
los tipos 2 y 3 del virus de la polio, algo inferiores
para el tipo 1; esto obliga al cumplimiento de la
pauta vacunal completa, dado que éste es el tipo
de virus poliomielitico salvaje que sigue circulando.

Vacunacién frente a Haemophilus influenzae tipo
B (Hib). Un eventual déficit de las inmunoglobli-
nas IgG2 o IgG4, més frecuente en el SD que en
la poblacién general, puede condicionar un fallo
vacunal. Deberia descartarse ante situaciones que
exijan la efectividad de la inmunizacién.

Vacunacién frente a sarampidn, rubéola y parotiditis.
Los titulos de anticuerpos frente a sarampién y
parotiditis tras la administracién de la vacuna tri-
ple virica alcanzan niveles protectores practica-
mente en el 100% de los inmunizados con SD. Son
algo inferiores para la rubéola; aunque de signi-
ficacién incierta, puede aconsejar comprobarlos
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por serologia cuando circunstancias personales o
epidemiolégicas lo recomienden.

Vacunacién frente a la gripe. Recientes trabajos
han evidenciado una incrementada produccién de
sustancias favorecedoras de la inflamacién agra-
vantes de la gripe en nifios con SD, lo que refuerza
la recomendacién de su vacunacién anual siste-
mética a partir de los 6 meses de vida, indepen-
dientemente de la coexistencia o no de otros fac-
tores de riesgo. En adultos, induce respuestas de
anticuerpos en suero equivalentes a las de grupos
control, con cierta frecuencia inferiores en nifios y
adolescentes; para incrementarlas es Util la indi-
cacién de dosis del adulto ya desde la edad de
lactante y lo serd en un préximo futuro el empleo
de vacunas potenciadas de uso pedidtrico, hasta el
momento solo autorizadas para adultos.

Vacunacién antineumocécica. El neumococo, prin-
cipal agente causal de neumonias, actual primera
causa de muerte de las personas con SD, se ha
demostrado inductor de una excesiva respuesta
antiinflamatoria de las vias respiratorias en estos
pacientes, acentuando su gravedad. Es también
principal responsable de sobreinfeccién bacteriana
de infecciones viricas respiratorias, como la gripe
y la COVID-19, agravéndolas. Una pauta vacu-
nal secuencial antineumocécica ha mostrado efi-
cacia preventiva en nifos y adultos con el sindrome.
En nifios, complementando las dosis de vacuna
conjugada (VNC) de las pautas del lactante con
una de vacuna polisacaridica de 23 valencias
(VNP23) entre los 2 y 5 afios, 8 semanas como
minimo tras la Oltima de VNC; en nifios mayores y
adultos sin dosis previas de VNC, mediante la
recepcion de una dosis de esta vacuna y una de
VNP23 como minimo 8 semanas después. Los
nifos y adolescentes que hubiesen recibido dosis de
VNP23, administrando una de VNC al menos 8
semanas después de la Gltima de VNP23, inter-

valo que no debe ser inferior a 12 meses en los
adultos. En todo caso, y de modo obligado si se
comprueba una inmunodeficiencia significativa,
deberé considerarse una nueva y Gltima dosis de
VNP23 a los 5 afos.

Vacunacién antimeningocécica. La vacuna frente
al meningococo C indujo en grupos de nifios y
adolescentes con SD una respuesta de anticuer-
pos especificos algo menor de la habitual, pero
obteniendo titulos considerados protectores. La
falta de estudios sobre vacunas frente a los res-
tantes grupos de meningococo impide conocer su
inmunogenicidad en este colectivo, pero la grave-
dad de las enfermedades que previenen aboga
por su indicacién sistemdtica a las edades corres-
pondientes.

Vacunacién frente a la hepatitis A. El SD no pre-
dispone a la hepatitis A, pero la vacunacién es
recomendable para evitar una posible coinfeccién
con la hepatitis B, a la que si predispone, confi-
riéndole una particular gravedad. Genera una
robusta respuesta inmune, como en el resto de la
poblacién.

Otras vacunaciones. No se dispone de estudios
sobre la inmunogenicidad y tolerabilidad de otras
vacunas de recomendacién universal (frente a rota-
virus, varicela y papilomavirus humano), pero las
evidenciadas por las demds vacunaciones siste-
maticas argumentan en favor de su recepcién en
personas con SD a las edades 0 momentos esta-
blecidos.

Estas consideraciones refuerzan la necesidad de una
buena observancia de un calendario de vacunaciones
de méximos durante toda la vida por las personas con
SD, como el recomendado para Espafia bajo el ase-
soramiento de sus asociaciones nacionales de Vacu-
nologia.
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Inmunidad y prevencion

Calendario de vacunaciones sistematicas recomendado para personas con sindrome de Down.
Espana 2021

Edad en meses Edad en anos ‘
Adulto

VACUNAS

12-15‘ 2-4 ‘ 6 ‘ 10-13 ‘14-18‘

Hepatitis B HB* HB HB

Difteria,
tétanos, DTPa DTPa S dTpa [ Td***
tosferina** i pa

Poliomielitis VPI  VPI VPI
Hib

H.influenzae b -

Neumococo™** - VNC13 VNC13 (VNC13/VNP23)****

. RV
Rotavirus . 2 ggrrees

Hib

g\enmgococo - MenB

Meningococos
Cy ACWY
Sarampion,
rubeolaq,
parotiditis

Varicela

Gripe Gripe anual

Hepatitis A

Papilomavirus
humano

*Hijos de madres HBsAg+. ** Si es factible logisticamente, recomendable una vacunacién primaria con 3 dosis, a intervalos
minimos de 4 semanas (2,3,4 meses) ***Dosis de recuerdo a las edades recomendadas en los calendarios de vacunaciones ofi-
ciales. ***Mayores de 2 afios no previamente vacunados. *****Segin preparado comercial.

d: dosis.

Abreviaturas vacunas: HB: Hepatitis B. DTPa: Difteria-tétanos-tosferina acelular. dTpa:Tétanos-difteria-tosferina acelular de
baja carga antigénica. Td: Tétanos-difteria de baja carga antigénica. VPI. Poliomielitis inactivada. Hib: Haemophilus influen-
zae tipo b. MenC: Meningococo C conjugada. Men ACWY: Meningococo conjugada tetravalente. VNC13: Neumococo conju-
gada 13 valente. VNP23: Neumococo polisacaridica 23 valente. (VNC 13/VNP 23): neumococo secuencial. RV: Rotavirus.
MenB: Meningococo B. SRP. Sarampién-rubéola-parotiditis. Var: Varicela. Gripe: Virus influenza. HA: Hepatitis A. VPH: Papilo-
mavirus humano.
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El calendario deberd complementarse con otras vacu-
naciones, de indicacién sistemdtica o selectiva, en las
circunstancias epidemiolégicas especiales que lo exi-
jan. Las sistemdticas cuando el SD represente una con-
dicién de riesgo para la enfermedad a preveniry a su
evolucién desfavorable, como frente a la COVID-19.

Vacunacién frente a la COVID-19. Recientes estu-
dios genémicos han demostrado la alta susceptibi-
lidad genética de las personas con SD a la infec-
cién por el virus SARS-CoV-2. La edad adulta y la
coexistencia de particularidades constitucionales o
patolégicas (anomalias estructurales del érbol res-
piratorio, obesidad, diabetes, periodontitis...),
amplian su vulnerabilidad. La vacunacién debe ser
contemplada a cualquier edad y convendré ajustar
su implementacién al contexto epidemiolégico del
momento, pandémico, epidémico o endémico. En la
situacién pandémica de los primeros afios 2020
basdndose, entre otros, en los resultados de los estu-
dios realizados por la Sociedad Cientifica Interna-
cional sobre la Trisomia 21 (T21RS) y el Centro de
Regulacién Genémica de Barcelona, DOWN
ESPANA recomienda la vacunacién sistemdtica de los
mayores de 40 afos y selectiva de los de menor
edad con factores de riesgo de complicaciones, pen-
diente la ratificacién de su eficacia y seguridad en
nifios por los ensayos clinicos en curso.

Las restantes vacunaciones de indicacién selectiva com-
prenderdn las recomendables o necesarias para las
circunstancias concretas que las demanden, segin las
normas habituales: brotes epidémicos; viajes interna-
cionales o traslados a zonas endémicas, hiperendémi-

cas o a las que las contemplen en sus calendarios de
vacunaciones sistemdticas (BCG, fiebre amarilla, ence-
falitis centroeuropea...); trastornos concomitantes de
particular riesgo; tratamientos inmunosupresores; efc.

Inmunoprofilaxis pasiva: anticuerpos monoclonales anti-
VRS (palivizumab)

La catalogacién del sindrome como factor indepen-
diente de riesgo de bronquiolitis grave por el virus res-
piratorio sincitial (VRS), avalé la iniciativa de prevenirla
mediante la aplicacién universal de palivizumab (Syna-
gis) a los recién nacidos y lactantes menores de 2 afios
con SD durante la estacién epidémica, independiente-
mente de la coexistencia de factores de riesgo, reco-
mendacién adoptada por la Sociedad Espafola de
Neonatologia. Algunos datos recientes no parecen con-
firmar la efectividad esperada, lo que no obsta para
que pueda considerarse de modo personalizado en el
marco normativo de cada centro o comunidad, junto a
las habituales indicaciones derivadas de la concurren-
cia de anomalias como prematuridad, cardiopatia con-
génita con repercusiéon hemodindmica o trastornos
broncopulmonares.

Otras medidas preventivas

Incluyen la necesidad de mantener actualizado el calen-
dario de vacunaciones de los convivientes con personas
con SD, la aplicacién de dosis adicionales ante situa-
ciones concretas de riesgo y la adopcién de medidas
preventivas adaptadas, como una inmunoprofilaxis
posexposicién, quimioprofilaxis o un tratamiento espe-
cifico de infecciones transmisibles en convivientes.
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PROGRAMA DEL ADULTO CON SiNDROME

DE DOWN

1. PRINCIPIOS FUNDAMENTALES

La persona adulta con SD presenta caracteristicas bio-
l6gicas peculiares en su madurez que condicionan los
objetivos y estrategias para su correcta atencién sanita-
ria. Actualmente su expectativa de vida estd alrededor
de los 65 afos, limitada principalmente por el desarrollo
de Enfermedad de Alzheimer precoz y sus complicacio-
nes asociadas, fundamentalmente las neumonias como
consecuencia de las dificultades para tragar en las fases
avanzadas de la enfermedad. Por lo demds existe una
situacién de envejecimiento prematuro que resulta muy
atipica, pues algunos érganos lo presentan, tales como
el sistema osteoarticular, el ojo, el sistema inmune o la piel,
mientras que ofros no, como la mayoria de los 6rganos
internos (corazén, pulmén, rindn, higado). Asi pues, el
adulto con SD no se puede considerar estrictamente un
anciano prematuro, aunque en algunos aspectos con-
cretos pueda parecerse. Hay muchos datos que sefalan
que el adulto con SD presenta una importante protec-
cién frente a las enfermedades mds importantes de la
segunda mitad de la vida tales como la arteriosclerosis
o el cancer, y asi pues no comparte muchas caracteristi-
cas médicas propias de los ancianos, incluyendo la nece-
sidad de muchas clases de farmacos (polifarmacia) o la
coexistencia de varias enfermedades crénicas (pluripa-
tologia).

En general no existen grandes cambios en los cuidados
sanitarios que deben proporcionarse a un adulto con SD
atodo lo largo de esta etapa vital salvo lo concerniente
al desarrollo de la Enfermedad de Alzheimer.

2. ESTRATEGIAS DE GESTION SANITARIA

Los puntos bésicos en que debe basarse una atencién
sanitaria de calidad a los adultos con SD deben ser los
siguientes:

Establecer inicialmente una continuidad desde la
etapa pedidtrica

Prestar especial atencién a los problemas mds pre-
valentes conocidos en esta poblacién

Establecer un modelo de atencién sanitaria ami-
gable, personalizado y eficiente, evitando el inter-
vencionismo médico innecesario y sus consecuen-
cias (somatizacién, efectos secundarios, efc.)
Mantener en todo momento una coordinacién con
los aspectos referentes a la situacién social
Identificacién continua y preventiva de situaciones
de riesgo, especialmente respecto a la salud men-
tal, el sobrepeso, los déficits auditivos y visuales y
el deterioro cognitivo.

Promocionar la atencién coordinada de equipos
multidisciplinares y establecer registros asistencia-
les y comunitarios compartidos

Promover una estructura asistencial bdsica consis-
tente en el médico de Atencién Primaria coordi-
nados con Unidades de referencia en SD de base
regional compuestas por especialistas de corte poli-
valente (Medicina Interna) o especificos con relaciéon
a la Salud Mental (Psiquiatria/Psicologia) o a la
Enfermedad de Alzheimer (Neurologia).

3.PROBLEMAS ESPECIFICOS DE SALUD

Entre los problemas de salud que més afectan y de
forma més importante a los adultos con SD destacan los
siguientes:

Problemas de salud mental. Son frecuentes los pro-
blemas de adaptacién a los avatares vitales (cam-
bio de ciclo vital, académico o laboral; cambios
en la estructura familiar o en el entorno cercano;
problemas de salud, etc.) que pueden adoptar la
forma de trastornos del estado de d4nimo o de la
conducta. Una manifestacién extrema lo consti-
tuye el llamado sindrome desintegrativo o regresivo
del SD, que debe ser identificado precozmente y
remitido a especialistas en el mismo.
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Enfermedad de Alzheimer. En el cromosoma 21
existen genes muy ligados al desarrollo de esta
enfermedad, lo que conlleva que la préctica tota-
lidad de los sujetos presenten sintomas desde eda-
des precoces (entre los 40 y los 60 afos). Sin
embargo, se cree que el proceso cerebral comienza
de forma no aparente desde mucho antes, lo cual
supone una esperanza para que en el futuro se
logre detectar en esta fase y se apliquen farmacos
que solo son eficaces si se utilizan muy precoz-
mente.

Problemas en audicién y visién. Los problemas de
visién y de audicién pueden referirse directa o indi-
rectamente (introversién, cambios en conducta,
peor rendimiento) y la sospecha puede resolverla
el especialista correspondiente con exploraciones
sencillas. Es frecuente el desarrollo de cataratas,
miopia grave y queratocono (deformidad de la
cérnea) asi como sordera por tapones de cerumen
o mal funcionamiento del nervio auditivo.

Problemas de movilidad. El sobrepeso es muy fre-
cuente y tiene su causa en malos hdbitos nutricio-
nales y de conducta alimenticia. Dado que existe
también un desarrollo precoz de artrosis de las
principales articulaciones (columna, cadera y rodi-
lla), el resultado final es una reduccién de la movi-
lidad que puede conllevar problemas de integra-
cién social o médicos (desarrollo de diabetes
mellitus o agravamiento de la apnea del suefo)

Sindrome de apnea obstructiva del suefio (SAOS).
Esta enfermedad se produce como consecuencia de
la morfologia peculiar de la via aérea alta en las
personas con SD, que conlleva un cierre de esta
durante el suefio (donde hay ademds una dismi-
nucién del tono muscular) con fragmentacion de
éste y somnolencia diurna consiguiente. Esta situa-
cién de somnolencia evidente o larvada puede

conllevar una pérdida de funcionalidad en multi-
ples dreas (social, académica, laboral, cognitiva) de
diversa gravedad y que con frecuencia conlleva
dificultades en el reconocimiento de sus causas.
Se diagnostica con un estudio de suefio y se trata
mediante reduccién del peso, medidas posturales
(es mas frecuente cuando se duerme boca arriba)
o utilizacién de mascarillas a presién durante la

noche (CPAP).

Existe otro grupo de problemas médicos que son rela-
tivamente frecuentes, aunque en general su importan-
cia o control no es complejo:

Enfermedades del tiroides. Mdas del 60% de adul-
tos con SD presentan hipotiroidismo, fécilmente
detectable por andlisis sanguineos y que se controla
de forma muy efectiva y simple con la toma diaria
de suplementos de hormona tiroidea.

Cardiopatias y sincopes. Es excepcional el desarrollo
de cardiopatias en la edad adulta, en especial car-
diopatia isquémica e hipertensiva, salvo aquellos
problemas estructurales que se consiguieran o no
detectar en la etapa infantil y fueron o no corregi-
das quirdrgicamente. Debido a que las personas
con SD tienden a tener una tensién arterial y un
pulso cardiaco relativamente bajos es muy fre-
cuente que presenten a lo largo de la vida episo-
dios de mareo (lipotimias) de carécter benigno y que
se resuelven con medidas posturales y que muy
rara vez representan problemas graves del ritmo
cardiaco.

La enfermedad celiaca es mds frecuente en SD que
en la poblacién general. Su diagnéstico es senci-
lloy en la mayoria de los casos se puede hacer sin
recurrir a una endoscopia digestiva. Su tratamiento
(si es necesario) es la exclusiéon de los alimentos
con gluten de la dieta.

64 DOWN ESPANA. PROGRAMA ESPANOL DE SALUD PARA PERSONAS CON SINDROME DE DOWN



El desarrollo de diabetes estd ligado a la obesi-
dad, aunque en muy pocos casos es necesario tra-
tamiento farmacolégico y hay muy baja probabi-
lidad de que se desarrollen complicaciones en otros
6rganos (corazén, retina, rindn, etc.)

La salud bucodental es prioritaria en SD pues es
muy frecuente la denticién insuficiente, la enfer-
medad periodontal y la pérdida subsiguiente de
piezas dentales. Se debe revisar el estado dental de
forma periédica y adoptar las medidas necesarias
para su mantenimiento, igual que en la poblacién
general.

La epilepsia puede arrastrarse desde la edad infan-
til pero su aparicién en la edad adulta suele ir
ligado al desarrollo prematuro de enfermedad de
Alzheimer.

Por Ultimo, existen otro grupo de problemas de salud que
tiene peculiaridades especificas en el SD:

La menopausia ocurre con cierta antelacién en las
mujeres con SD, alrededor de 5 afos antes que la
media de sus madres. No existe indicacién de tra-
tamiento hormonal sustitutivo salvo en casos muy
precoces (antes de los 35 afios). La osteoporosis es
algo mds frecuente por este y otros motivos (seden-
tarismo, farmacos) lo que puede conllevar fractu-
ras en edades mds avanzadas, por lo que debe
garantizarse aporte suficiente de calcio y vitamina
D. Las revisiones ginecolégicas periédicas habi-
tuales en cualquier mujer estdn motivadas funda-
mentalmente por el deseo reproductivo y el diag-
néstico precoz de cdncer femenino; en este aspecto
es de destacar la extraordinaria proteccién natural
frente al cancer en el SD, salvo que exista algin
riesgo familiar especifico que lo aumente. Es impor-
tante considerar el impacto emocional de las explo-
raciones ginecoldgicas no suficientemente justifi-
cadas o explicadas.

Proteccién cardiovascular. Por motivos no total-
mente conocidos, existe una proteccién natural
muy importante en el SD a la arterosclerosis o
enfermedad vascular arterial; son anecdéticos los
casos descritos de infarto de miocardio, afectacién
de las arterias de las exiremidades o ictus (salvo
por otros motivos como émbolos desde el cora-
z6n o hemorragias). Posiblemente la tendencia a la
tensién arterial baja y la ausencia de hébito taba-
quico y alcohdlico sean los factores que expliquen
esta proteccién, que en todo caso conlleva una
menor importancia relativa de la elevacién de
colesterol o de la glucemia que puedan detectarse
en los andlisis rutinarios.

Los problemas de deglucién son frecuentes y tienen
varias causas; en general la anatomia peculiar de
la faringe hace que sea algo frecuente atragan-
tarse con la comida en las personas con SD, pero
rara vez conlleva gravedad o alto riesgo; se reco-
mienda enfatizar la necesidad de comer despacio
y masticando bien, aunque estos suelen ser actos
muy reflejos y de dificil modificacién. Asimismo, es
normal tener pequenos problemas cotidianos en
gestionar la deglucién del moco que normalmente
se produce en la nariz y senos nasales. Es impor-
tante no sobredimensionar estas circunstancias
para evitar una somatizacién centrada en esta drea
corporal que pudiera desembocar en aversién a
la comida. En fases avanzadas de la Enfermedad
de Alzheimer la dificultad a la deglucién si es pro-
blema grave y es causa de neumonias llamadas
“por aspiraciéon”.

En las determinaciones analiticas que se pueden
realizar a una persona con SD es frecuente encon-
trar alteraciones que no tienen un significado pato-
l6gico y con frecuencia generan ansiedad o la rea-
lizacién de multiples e innecesarias pruebas
médicas; es frecuente encontrar aumento del
tamafo de los glébulos rojos, disminucién del
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numero de leucocitos, aumento del nUmero de lin-
focitos, aumento de algunos pardmetros inflama-
torios (pej. gammaglobulinas, ferritina) o autoin-
munes (pej. inmunoglobulina IgA, anticuerpos
antinucleares) o elevacién asintomética del 4cido
drico.

Es sabido por la experiencia de familiares y cui-
dadores que la percepcién del dolor en el SD es
menor que en la poblacién general; esto consti-
tuye sin duda una ventaja cotidiana, pues genera
una mejor tolerancia a procesos que suelen producir
dolor més o menos incapacitante (pej, artrosis,
escoliosis, menstruacién) y menor consumo de fér-
macos analgésicos, pero también puede evitar que
el dolor sea un buen signo de alarma ante situa-
ciones médicas que requieren una atencién pre-
ferente.

Las personas con SD pueden tener mayor riesgo
perioperatorio debido a la tendencia a la menor
tensién arterial y frecuencia cardiaca y a la pecu-
liar anatomia de la via érea (macroglosia y faringe
pequefia) que dificulte la intubacién. Habitual-
mente estas circunstancias son conocidas por los
anestesistas, aunque es recomendable consignar
cualquier antecedente en las entrevistas de pre-
paracién a cualquier procedimiento médico o qui-
rorgico que conlleve sedacién o anestesia gene-
ral.

Existe evidencia suficiente para determinar que el
sistema inmune en el SD no funciona perfecta-
mente y esto puede conllevar a una mayor predis-
posicién a las enfermedades infecciosas habitua-
les, aunque no a ofras infecciones menos habituales
que afectan solo a personas con procesos inmu-
nosupresores (infeccién VIH o tratamientos onco-
|6gicos). Por lo tanto, es imprescindible que se lle-
ven al dia todas vacunas incluidas en los

calendarios vacunales vigentes y que se renueven
en los plazos establecidos.

La necesidad de tratamientos farmacolégicos en
las personas con SD es en general pequefa y limi-
tada a pocos procesos por lo que deben evitarse tra-
tamientos no indicados o necesarios, asi como
extremar el cumplimiento exacto de los si lo sean.
Es frecuente que en alguna época se indiquen tra-
tamientos con psicofdrmacos, que suelen utilizarse
a dosis mas bajas de las habituales, y en el contexto
de estrategias multidisciplinares.

La vejiga urinaria de las personas con SD tiene
una mayor capacidad a la vez que una menor
potencia de contraccién por lo que es frecuente
que existan pocas micciones en el dia, pero muy
abundantes y lentas; por otro lado, existe una mala
coordinacién en el vaciado que produce cierta difi-
cultad en la miccién, residuo urinario que favo-
rece las infecciones o incontinencia ocasional. Los
varones no suelen presentar problemas prostati-
cos tanto por no llegar a edades avanzadas como
a un estado de relativo déficit de andrégenos.

Todo el tubo digestivo en el SD presenta alteracio-
nes en su movilidad debido a trastornos en la iner-
vacién de este. Esto conlleva frecuentes problemas
de coordinacién para el correcto desplazamiento
del alimento como son obstrucciones o impacta-
ciones de comida en el eséfago, ardor por reflujo
gastroesofdgico, despefos diarreicos frecuentes
pero autolimitados o tendencia al estrefimiento.
En general no son frecuentes otro tipo de enfer-
medades digestivas (ademds de la celiaquia) y es
raro que sean necesarias endoscopias para iden-
tificar y resolver los sintomas, habitualmente con
cambios dietéticos (mayor cantidad de fibra), far-
macos antireflujo o reguladores de la movilidad
digestiva.

66 DOWN ESPANA. PROGRAMA ESPANOL DE SALUD PARA PERSONAS CON SINDROME DE DOWN



Es muy frecuente la existencia de dermatitis sebo-
rreica que afectan sobre todo a cuero cabelludo,
frente y parpados y que se trata con champis y
ocasionalmente con esteroides tépicos durante
muy corto tiempo. Asimismo, el acné y la apari-
cién de fordnculos y quistes sebdceos complica-

dos puede requerir tratamiento local o durante
algunos meses de antibidticos especificos. La alo-
pecia (caida de cabello) puede ser de causa
autoinmune con un comportamiento impredeci-
ble o estar en el contexto de dermatitis seborreica
severa.

PROBLEMAS MEDICOS

Deterioro funcional

RECOMENDACIONES

Monitorizar y valorar la situacién sociolaboral y del entorno cercano
Valorar posibles causas médicas

Valorar situacién mental

Garantizar la insercién laboral y estimular la actividad fisica y mental

Cambio de humor y conducta

Buscar desencadenantes en el entorno cercano
Descartar principales causas médicas

Demencia

Vigilar sinftomas precoces (alteracién de la marcha, epilepsia, cambios
de conducta)

Monitorizar en el tiempo la capacidad cognitiva

Priorizar cambios advertidos por el cuidador principal

Trastornos visuales

Revisiones periédicas oftalmolégicas (no solo dpticas)
Atencién a cambios de conducta como primer sinftoma

Trastornos auditivos

Revisiones periédicas auditivas (especialmente limpieza de conductos)
Atencién a cambios de conducta como primer sintoma

Obesidad

Evitar dietas severas

Priorizar hébitos saludables de comida y ejercicio
Simplificar consejos dietéticos

Evitar generar conflictos con la comida

Artrosis y Osteoporosis

Evitar sobrepeso. Estimular ejercicio y garantizar ingesta de calcio y vitamina

Sindrome de apnea del suefio

Vigilar somnolencia diurna y su repercusién funcional. Evitar sobrepeso y
dormir boca arriba

Trastornos tiroideos

Revisién analitica periédica. Vigilar cumplimiento del tratamiento

Cardiopatias y sincopes

Revisar cardiopatias congénitas ya conocidas. Evitar desencadenantes
de lipotimias
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Vida adulta y edad avanzada

PROBLEMAS MEDICOS RECOMENDACIONES

Celiaquia Revisién analitica periédica. Vigilar cumplimiento del tratamiento.
Evitar problemas de estigmatizacién social
Diabetes Revisién analitica periddica. Evitar sobrepeso

Salud bucodental

Revisiones periédicas

Epilepsia

Diferenciacién entre epilepsia y lipotimias. Puede ser sintoma precoz
de enfermedad de Alzheimer. Vigilar cumplimiento del tratamiento

Problemas ginecolégicos

Ajustar individualmente el riesgo de cancer (en general mucho menor).
Limitar las exploraciones a las estrictamente necesarias

Cancer

Evitar cancerofobia. Conocer la disminucién general de céncer en SD

Riesgo vascular

Ajustar individualmente el riesgo cardiovascular (en general mucho menor)

Disfagia

Evitar el exceso de exploraciones diagnésticas. Promover la masticacién
y evitar la ingesta répida y compulsiva

Alteraciones analiticas

Evitar pruebas médicas innecesarias. Facilitar consulta telemdética a expertos en SD

Dolor

Vigilar la existencia de enfermedades enmascaradas por la ausencia del
dolor habitual en las mismas

Preoperatorio

Vigilar las constantes cardiovasculares y los problemas relacionados con
la intubacién

Vacunacién e infecciones

Mantener al dia el calendario vacunal completo y sus actualizaciones

Polifarmacia

Evitar farmacos no indicados y vigilar el cumplimiento correcto de los
tratamientos, asi como su finalizacién

Problemas urolégicos

Vigilar la miccién y sus caracteristicas
Evitar sobrediagnésticos y pruebas innecesarias

Problemas digestivos

Evitar sobrediagnésticos y pruebas endoscédpicas innecesarias
Hacer pequefias manipulaciones dietéticas

Problemas dermatolégicos

Cuidado habitual de la hidratacién e higiene cuténea
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LA EDAD AVANZADA DEL SINDROME

DE DOWN

El envejecimiento de la poblacién es un proceso fisio-
l6gico normal y favorable de la sociedad actual, es un
fendmeno positivo el hecho que las personas vivan més
afnos y en mejores condiciones. Hoy en dia las perso-
nas con SD también llegan a edades avanzadas con
una buena calidad de vida. Mientras que la esperanza
de vida media de la poblacién con SD en el afio 1900
era de 9-11 afos, actualmente llega a superar los 60
afos. Los factores sanitarios que mds han contribuido
al aumento de la esperanza de vida han sido la correc-
cién de cardiopatias congénitas, los programas de
inmunizacién, el abordaje de las infecciones, la mejora
de la nutricién, y la aplicacion de planes de salud estruc-
turados comunitarios.

Una caracteristica especifica del proceso de envejeci-
miento en las personas con SD es que se produce en
edades mds tempranas, es decir, presentan envejeci-
miento prematuro. Las caracteristicas propias de eda-
des avanzadas se inician alrededor de los 45-50 afios,
unos 20 afios antes que en la poblacién general, y el
proceso es mds acelerado. Sin embargo, este enveje-
cimiento es muy peculiar pues hay algunos érganos o
sistemas que si lo sufren (como el sistema nervioso,
érganos de los sentidos, piel o sistema locomotor) mien-
tras que ofros parecen especialmente preservados (cora-
z6n, pulmén, rifones o higado).

Las personas con SD de edad avanzada presentan
determinados problemas de salud, por ello es funda-
mental llevar a cabo planes de salud estructurados para
su deteccién precoz y seguimiento adecuado. La pre-
sencia de pluripatologia se incrementa alrededor de
los 45 afos, y con ello se incrementa el riesgo de dete-
rioro funcional y cognitivo.

El aumento de dependencia fisica y cognitiva general-
mente se acompafa de modificaciones del entorno
familiar y social, asi que serd de especial relevancia
dar apoyo a la familia y cuidadores, que también serdn
de edad avanzada si son los padres.

Las personas con SD de edad avanzada, al igual que
la poblacién general, deben beneficiarse de una valo-
racién geridtrica integral. Esta evaluacién es un instru-
mento de valoracién global protocolizada, dirigida a
identificar y evaluar maltiples dimensiones de la persona
de forma sistemdtica: problemas médicos y comorbili-
dad, capacidad funcional fisica, mental (cognitiva, emo-
cional) y situacién social.

La capacidad funcional es la capacidad que tiene una
persona para realizar actividades motoras por si misma,
y que le permitird vivir de forma independiente. Se eva-
[Ga por el nivel de autonomia en las actividades bési-
cas e instrumentales de la vida diaria. A menudo hay
capacidades que en el SD no se han llegado a alcan-
zar a lo largo de la vida. El aspecto primordial es detec-
tar si existe un cambio reciente, es decir, las capacida-
des ya adquiridas que se estan perdiendo.

Las actividades bésicas de la vida diaria (ABVD) consisten
principalmente en la capacidad de higiene personal y
aseo, vestirse y comer, movilidad y control de esfinteres.
En la poblacién general se evalta con el indice de Bar-
thel y su alteracién indica la necesidad de un cuidador.
Las actividades instrumentales de la vida diaria (AIVD)
son necesidades mds complejas, necesarias para la
vida independiente, y consisten en la capacidad para
responsabilizarse de la medicacién, de la compra, del
dinero, del teléfono y del transporte publico. Su princi-
pal medida en la poblacién general es el indice de Law-
ton. Por ofro lado, existen otras medidas para evaluar
el estado mental y emocional, desarrolladas en otros
capitulos.
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La pérdida de capacidad funcional puede llevar pro-
gresivamente a limitacién funcional (dificultad para
realizar actividades fisicas o mentales bdsicas pero que
no limitan la vida diaria), discapacidad (dificultad en rea-
lizar actividades de la vida diaria) y dependencia (nece-
sidad de ayuda de otras personas para realizar las acti-
vidades de la vida diaria).

La valoracién geridtrica integral debe seguirse de un
plan preventivo y terapéutico que a menudo requerird
un equipo interdisciplinar de médicos, trabajadores
sociales, psicélogos, fisioterapeutas, dietistas y perso-
nal de enfermeria, que trabajen de forma integrada y
coordinada con el objetivo de preservar el méximo de
autonomia posible en cada individuo y obtener los
mejores resultados de salud posibles.

Es prioritario y esencial centrar las medidas terapéuticas
en preservar la funcién fisica y cognitiva, dado que se ha
asociado a mejor supervivencia y calidad de vida

Las personas con SD presentan una mortalidad pre-
coz. La neumonia y otras infecciones respiratorias son

la principal causa de muerte. En personas con SD de
edad avanzada con comorbilidad, deterioro funcional,
demencia y cualquier enfermedad grave que haga pre-
ver un mal pronéstico a corto o medio plazo, es reco-
mendable documentar los sintomas, preocupaciones
del paciente y familia, asi como abordar los proble-
mas prdcticos para iniciar un proceso de planificacién
avanzada del final de la vida. Es recomendable priori-
zar el confort y el control de sinftomas ante las intercu-
rrencias médicas, evitar el encarnizamiento terapéu-
tico al igual que el infratratamiento, intentando realizar
un abordaje diagnéstico y terapéutico proporcionado
a la situacién basal fisica, funcional y cognitiva del
paciente.

En conclusién, las personas con SD a partir de los 45-
50 afios, acusan un deterioro mds acelerado que en
la poblacién general y un riesgo mayor de determina-
dos problemas de salud. El objetivo comin es obtener
un envejecimiento saludable, con el mayor nivel posi-
ble de autonomia fisica y mental. No se trata solamente
de prolongar la duracién de la vida, sino de “vivirla” con
la mayor calidad de vida posible.
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1. CONCEPTO DE SALUD MENTAL

La salud mental se refiere al estado de bienestar emo-
cional y psicolégico del individuo. Esté en relaciéon
directa con la salud fisica y social, y con el concepto
de identidad entendida como el conjunto de rasgos
corporales y mentales que se van desarrollando a lo
largo de la vida de la persona.

Las personas con SD son mds vulnerables que el resto
de la poblacién a la alteracién de su bienestar emo-
cional, y suelen precisar de apoyos para integrarse
socialmente, para aceptarse a si mismos, para tener
confianza en sus propios logros y para conseguir una
mayor seguridad. Estos apoyos han de estar ajusta-
dos a las necesidades individuales de cada persona
con SD.

2. EVALUACION DE LA SALUD MENTAL

Si la persona con SD sufre cambios emocionales o de
conducta, es importante partir de las siguientes premi-
sas:

Evaluar la existencia de posibles elementos adver-
sos en el ambiente en que se estd desarrollando su
vida, y aquellos que le sirven de apoyo.

Estimar de qué forma el individuo afronta los cam-
bios o situaciones estresantes y valorar sus fortalezas
y debilidades.

Apreciar la contribucién que pudieran tener posi-
bles problemas de salud fisica en su bienestar emo-
cional.

Evaluar una posible alteracién de la salud mental en una
persona con SD no es una tarea fécil, principalmente por
los condicionantes relacionados con su capacidad para
comunicarse y expresar sus sentimientos. Se aconseja,

por lo tanto, una valoracién con la mayor amplitud
posible que abarque los siguientes dmbitos:

Obtener toda la historia y relato que sean facti-
bles del propio individuo con SD.

Entrevistar a los padres y demdés cuidadores o per-
sonas de referencia, sobre los cambios emocio-
nales y conductuales acontecidos y posibles facto-
res desencadenantes.

Observar la conducta de la persona.

3. FACTORES PROTECTORES Y
CONSIDERACIONES PREVENTIVAS

Hemos de tener muy presente que existen una serie de
factores que van a favorecer un estado de bienestar
emocional:

Identidad: implica el autoconocimiento y la acep-
tacién.

Autoestima: es la valoracién y juicio que una per-
sona hace de si misma.

Relaciones interpersonales: |las experiencias de vida
social fuera del entorno familiar son muy impor-
tantes en lo que respecta a las consecuencias que
reportan sobre el bienestar personal.

Disponer de los apoyos necesarios: no deben ser
invasivos, sino con la intensidad adecuada en fun-
cién de lo que la persona necesite.

Actividad ocupacional: promueve la autoestima,
fomenta la consecucién de metas y el sentimiento
de realizacién propia.

La promocién de la salud mental, la prevencién y la
valoracién temprana de un posible trastorno, son fac-
tores esenciales para optimizar el bienestar y limitar la
enfermedad.
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4. ¢ QUE ES NORMAL Y QUE NO LO ES
EN EL SINDROME DE DOWN?

Al'igual que en la poblacién general, en el SD hay un
margen para la interpretacién de si existe un trastorno
mental o no, en relacién a la presencia o ausencia de
diversos criterios diagnésticos para cada cuadro cli-
nico. Para dicha interpretacién en las personas con SD,
es importante tener en cuenta dos consideraciones pre-
vias: 1) el desarrollo cognitivo, que suele ser inferior a
su edad biolégica, y 2) se debe conocer cuéles son las
conductas mds comUnmente presentes u observadas
en este grupo poblacional. En esa tendencia a manifestar
cierto fenotipo conductual comdn destacan las siguien-
tes caracteristicas:

B Diferencias en la respuesta y el desarrollo
emocional

Las personas con SD suelen ser muy sinceras a la hora
de manifestar sus emociones, pero también es frecuente
que tiendan a exagerar la emocién que estdn sintiendo.
Poseen un gran sentido de la empatia, con mayor capa-
cidad para experimentar las emociones de las personas
que tienen a su alrededor.

Es frecuente que presenten un desfase en la maduracién
emocional, por lo que emociones y conductas tipicas de
la adolescencia pueden seguir manifestdndose en afios
posteriores a la edad biolégica correspondiente.

B Afectaciéon de la comunicacién verbal

Sus capacidades de lenguaje expresivo son inferiores a
su capacidad comprensiva o receptiva, y el desarrollo
de produccién de vocabulario suele ser mas lento de lo
cabe esperar respecto al resto de sus habilidades cog-
nitivas.

B Soliloquios

Suponen hablar solo o en privado. A menudo su pre-
sencia se ha confundido por algunos profesionales con
un trastorno psicético, el cual no esté presente si la per-
sona con SD no padece ofros sinftomas que lo acom-
pafien. Alrededor del 80 % de las personas con SD
hablan solas en alguna ocasién y, dentro de su
desarrollo madurativo, establecen “amigos imagina-
rios” o didlogos consigo mismas.

o o s

B Tendencia a la repeticion

Suelen preferir una vida rutinaria, pues les aporta sen-
sacién de orden, control, y optimiza su funcionalidad
cotidiana.

B Predominio del pensamiento concreto y afe-
fectacion del razonamiento abstracto

Las personas con SD suelen pensar de una forma muy
concreta y funcional, y tener problemas con las gene-
ralizaciones.

B Dificultad para entender el concepto de
tiempo

Los conceptos de pasado, presente y futuro son abs-
tractos, y resultan dificiles de entender para algunas
personas con SD que carecen de la capacidad para
elaborar una clara linea de distincién entre tiempos.

B Velocidad de procesamiento de la informa-
ciéon mas lenta

Presentan dificultades con el procesamiento de la infor-
macién: en su recepcién, en el proceso de andlisis, y en
el resultado o emisién de la respuesta a una demanda
concreta. Les cuesta relacionar y elaborar la informa-
cién para tomar decisiones légicas y consecuentes.
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B Memoria

Suelen poseer una memoria visual o “fotogréfica” muy
buena, al igual que para recordar hechos de su interés.
Sin embargo, fienen dificultad para la memorizacién de
conceptos abstractos y para ubicar recuerdos en el
tiempo. En ocasiones ofrecen la impresién no tanto de
recordar un acontecimiento, sino de revivirlo, como si
estuviera sucediendo en la actualidad, y con los senti-
mientos y emociones experimentados en el suceso ori-
ginal.

5. DISCAPACIDAD INTELECTUAL Y PATOLOGIA
DUAL

Se entiende por discapacidad intelectual la presencia de
deficiencias en las funciones intelectuales (confirma-
das mediante evaluacién clinica y pruebas de inteli-
gencia) y dificultades en el comportamiento adaptativo
en los diversos dmbitos que componen la vida del indi-
viduo (comunicacién, participacién social, dmbito esco-
lar y ocupacional, vida independiente en el hogar...).
Todas las personas con SD tienen discapacidad inte-
lectual en mayor o menor grado, aunque este rango es
amplio. En ocasiones, no se correlaciona con exacti-
tud la cifra numérica de Cociente Intelectual (Cl) con sus
capacidades adaptativas, pudiendo estar por encima o
por debajo, como resultado de la intervencién de fac-
tores ambientales. Los diversos niveles de gravedad
respecto el nivel de discapacidad (leve, moderado,
grave), se correlacionan mas con el grado de funcio-

namiento adaptativo, que con las puntuaciones obte-
nidas de CI.

El concepto de patologia dual en este dmbito hace refe-
rencia a la presencia de un trastorno mental que acon-
tece en una persona con discapacidad intelectual.

6. PRINCIPALES TRASTORNOS MENTALES EN EL
SINDROME DE DOWN

La propia biologia de las personas con SD, asi como la
presencia en sus vidas de ciertos factores ambientales
en muchos casos, les hace més susceptibles a des-
arrollar problemas emocionales, asi como otras posi-
bles alteraciones en su salud mental. Algunos estudios
ponen de manifiesto una prevalencia entre el 27-35 %
de las personas con SD que desarrollan alguna alte-
racién mental.

Es importante volver a sefalar que existen algunas
caracteristicas comunes en las personas con SD que
pueden confundirse con trastornos mentales, pero no
son mds que peculiaridades que no llegan a constituir
una enfermedad mental y que, por el contrario, supo-
nen en ocasiones estrategias en las que el individuo
con SD se apoya para desempefar su funcionalidad
cotidiana. Es relevante comprender el hilo conductivo
que existe en este grupo poblacional entre un compor-
tamiento normal hasta un problema de salud mental.

6.1. Trastornos del desarrollo neurolégico
Trastorno del espectro autista

Es ya una evidencia constatable la asociacién entre SD
y Trastorno de Espectro Autista (TEA), afectando a una
mayor proporcién de personas en comparaciéon con
las estadisticas actuales para el resto de la poblacién.
El diagnéstico dual no es sencillo, pues las primeras
manifestaciones del autismo pueden ser dificiles de
diferenciar de un retraso madurativo o evolutivo. Sin
embargo, cuando hay un TEA concomitante, se obser-
van los siguientes sinfomas:

Dificultad o evitacién para el contacto ocular
Escasa interaccién social
Ensimismamiento y tendencia al aislamiento
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Intereses restringidos

Escaso desarrollo del lenguaje y/o ecolalia
Rechazo al contacto fisico

Ausencia de juego simbdlico

Estereotipias

Ausencia de respuesta a mensajes verbales
Hiperactividad o descontrol motor

Dificultad para expresar necesidades y deseos

La falta de atencién compartida y el escaso interés por
“el otro”, son dos sefales de alarma destacables que nos
pueden hacer sospechar la presencia de un TEA. En
los nifios con doble diagnéstico (SD y autismo) la afec-
tacién en la interaccién social suele ser algo menor en
comparacién con los individuos que sélo tienen TEA. La
mayoria de las caracteristicas médicas son comunes,
exista o no un TEA asociado a la trisomia 21, salvo
mayor prevalencia de crisis epilépticas.

La escala ADOS (Autism Diagnostic Observation Sche-
dule), es un instrumento estandarizado muy Util para
el diagnéstico de un TEA. Valora de forma exhaustiva
la comunicacién, la interaccién social, y el juego o el uso
imaginativo de materiales en individuos donde existe la
sospecha de la presencia de este trastorno.

Ante una sospecha diagnéstica de TEA se debe acudir
a un profesional especializado, a ser posible un psi-
quiatra. La presencia de ambos diagnésticos requiere
una intervencién individualizada conductual, social y
educativa, con la finalidad de ofrecer un ambiente bien
estructurado con los apoyos necesarios. La medicacién
puede ser necesaria para el manejo de conductas pro-
blemdticas si el abordaje conductual no basta. En estos
casos, los inhibidores selectivos de la recaptacion de
serotonina (ISRS) y los antipsicéticos atipicos son los
farmacos de eleccién, fundamentalmente risperidona,
aripiprazol, quetiapina y olanzapina.

Trastorno por déficil de atencién
e hiperactividad

El trastorno por déficit de atencién e hiperactividad
(TDAH) cursa con los siguientes sintomas nucleares:
dificultad para mantener la atencién, impaciencia, con-
ductas impulsivas, inquietud motora y escasa toleran-
cia a la frustracién. Aunque algunos estudios evidencian
una mayor prevalencia de este trastorno en individuos
con SD (4-12%), es fécil caer en un falso diagnéstico
dados los problemas de atencién y de funcién ejecutiva
que se dan en las personas con SD, asi como la pre-
sencia en algunos casos de conductas disruptivas.

La medicacién es una parte importante en el trata-
miento del TDAH, pero ha de ir siempre acompanada
de una terapia conductual, que ha de adaptarse a la sin-
tomatologia propia de cada persona. Para el trata-
miento farmacolégico suelen usarse tres tipos de medi-
camentos: los adrenérgicos vy
dopaminérgicos, la atomoxeting, y los estimulantes de

estimulantes
los receptores a-adrenérgicos.
Alteraciones motoras

Trastorno por movimientos estereotipados

Son movimientos motores o sonidos repetitivos sin una
finalidad concreta (frotar los dientes, retorcerse las
manos, agitar un objeto...). En ocasiones generan un
efecto tranquilizante sobre el individuo, pero si estdn
excesivamente presentes en el tiempo, pueden aislar
del medio social y favorecer el ensimismamiento. Es
importante diferenciarlos de las conductas compulsi-
vas motoras, estas Gltimas suelen ser mas complejas o
elaboradas. Aparecen con mds frecuencia en los indi-
viduos con TEA, y en los que tienen importantes limita-
ciones sociales y en el lenguaje expresivo, y a veces se
asocian a conductas autolesivas (rascarse, morderse
las manos o los nudillos, pincharse la piel o abofetearse
la cara o el cuerpo...).
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Si este tipo de conductas interfieren de forma marcada
en la vida de la persona o resultan peligrosas, es pre-
ciso intervenir sobre ellas, con un abordaje conductual
en primera instancia, y fratamiento farmacolégico con-
comitante si llega a ser preciso, fundamentalmente
para minimizar las conductas autolesivas.

Trastorno por Tics

También constituyen movimientos o sonidos alterados,
sin sentido o finalidad. Algunos autores sefalan que, a
diferencia de las estereotipias, se frata de movimientos
que se escapan al control voluntario y suelen tener
mejor respuesta al tfratamiento farmacolégico que las
estereotipias. No parecen ser mds frecuentes que en el
resto de la poblacién general, salvo cuando aparecen
en el contexto clinico de un sindrome de Gilles de la
Tourette.

6.2. Trastornos del sueio

Es frecuente la presencia de alteraciones del suefio en
la poblacién con SD, y en no pocas ocasiones originan
un trastorno en el ritmo cotidiano, la actividad cognitiva
y el estado emocional de los propios individuos y sus
padres o cuidadores. Con frecuencia, a partir del pri-
mer afo de vida muestran un suefio alterado. Estos
problemas de suefio en muchas ocasiones se solucio-
nan con hébitos saludables de higiene del suefio.
Existen diversas causas médicas que pueden afectar al
sueno, incluidas los que suponen dolor o molestias, el
sindrome de apnea/hipopnea del suefio (SAQS), y ofros
problemas respiratorios. Es preciso incorporar una eva-
luacién exhaustiva del suefio, junto con un estudio poli-
somnogrdéfico si fuera necesario.

En ocasiones, serd necesario explorar un posible pro-
blema psiquidtrico, ya que muchos trastornos contri-
buyen a alterar el suefio, y viceversa, un trastorno del
suefio puede desembocar en trastornos de ansiedad y
depresién entre otros.

Tratamiento

Una vez analizada la causa subyacente en una altera-
cién del suefo, se pueden aplicar buenos programas de
conducta, para los que se precisa ser constantes y meté-
dicos en el tiempo, con la finalidad de obtener la mayor
respuesta terapéutica.

Si un abordaje no farmacolégico no fuera suficiente
para su resolucién, conviene valorar si es necesaria la
utilizacién de medicamentos. Las opciones farmacolé6-
gicas mdés utilizadas son: la melatonina, los antidepre-
sivos con efecto sedante a bajas dosis, los hipnéticos y
las benzodiacepinas. Este Gltimo grupo de medica-
mentos sélo se recomienda por cortos periodos de
tiempo, en situaciones en las que sea preciso regulari-
zar un ciclo-suefo vigilia que esté cursando con una
marcada alteracion.

6.3. Trastornos depresivos

Como se ha citado con anterioridad, el estrés tiene una
particular relevancia como factor patogénico en los
cuadros clinicos que cursan con ansiedad y depresién,
unido a una capacidad intrinseca disminuida en el indi-
viduo con SD para resistir o adaptarse a situaciones
dificiles o conflictivas. De hecho, se afirma que puede
aparecer un trastorno depresivo en algin momento de
la vida de la persona con SD en un porcentaje que
oscila entre un 5y un 45%.

La depresion en el SD no suele presentarse como lo
hace en la poblacién general. Es mds probable que
curse con un cuadro clinico algo diferente: pérdida de
habilidades adquiridas, mayor enlentecimiento psico-
motor, afectacién en la capacidad para mantener la
atencién, alteraciones en el suefo y el apetito, tenden-
cia al aislamiento, tristeza, llanto e irritabilidad. En oca-
siones, este cortejo sinftomdtico puede llegar a acom-
pafarse de somatizaciones a nivel fisico. Es de vital
importancia, como se ha expuesto con anterioridad,
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que todo cambio conductual o emocional sea some-
tido a una exploracién médica exhaustiva para des-
cartar la presencia de patologia orgdnica. Un episo-
dio depresivo que aparece a partir de los 40 afos puede
confundirse con el inicio de enfermedad de Alzheimer,
por eso es importante recurrir a pruebas de cribado o
funcionales y hacer un buen diagnéstico diferencial.

Tratamiento de los trastornos depresivos

Se basa fundamentalmente en la identificacion del posi-
ble factor desencadenante, la intervencién psicolégica,
y la aplicacién de un tratamiento farmacolégico cuando
es necesario. A dia de hoy, los antidepresivos con mayor
eficacia contrastada y menor indice de efectos secun-
darios son los ISRS, y otros antidepresivos de accién
mixta como la venlafaxina y la mirtazapina.

6.4. Trastornos de ansiedad

Practicamente todas las personas sienten ansiedad en
algtn momento de sus vidas, y esto no es ajeno a las
personas con SD. Puede ser una reaccién normal ante
ciertas circunstancias si su infensidad y tiempo de dura-
cién son proporcionados a la causa o factor desenca-
denante. Pero cuando la ansiedad interfiere en la fun-
cionalidad cotidiana, genera un malestar emocional
intenso y permanece a lo largo del tiempo, llega a cons-
tituir trastorno. A continuacién, se detallan los trastor-
nos de ansiedad mds frecuentes en los adolescentes y
adultos con SD:

Trastorno de Ansiedad Generalizada

Cursa con ansiedad, temor, o preocupacién excesiva,
y dificultad para controlar este estado emocional por
parte del individuo. Suele acompafiarse de inquietud,
impaciencia, irritabilidad, dificultad para concentrarse
y alteraciones del suefio. A menudo, a estos sintomas
se asocian a ciertas conductas como pueden ser fro-
tarse las manos, andar de un sitio para otro, morderse
las uAas, etc.

Fobias

Constituyen un miedo intenso, desproporcionado e irra-
cional, ante objetos o situaciones concretas que en oca-
siones desencadenan una reaccién de ansiedad intensa.
Es imprescindible identificar el estimulo fébico, no siem-
pre facil, fundamentalmente si la persona con SD no lo
expresa verbalmente. Las fobias pueden llegar a limi-
tar la funcionalidad del individuo. Las mds frecuentes en
el SD son las fobias especificas o simples: a algdn ani-
mal, a las tormentas, a las alturas, al agua de la piscing,
etc.

La agorafobia es un miedo irracional que se acom-
pafia de intensa angustia a permanecer en ciertos luga-
res como los espacios cerrados, el fransporte publico,
o sitios de donde es dificil escapar o no se podria dis-
poner de ayuda de ayuda de forma inmediata. Con
frecuencia aparece como una complicacién en pacien-
tes que presentan un trastorno de pdnico, por el miedo
a presentar una crisis de ansiedad en un sitio publico del
que sea dificil escapar, o tras haber experimentado un
acontecimiento traumdtico.

Mutismo selectivo

Se caracteriza por la dificultad del individuo para inter-
actuar verbalmente con determinadas personas y/o en
determinadas situaciones. El lenguaje se inhibe de
manera persistente en unos dmbitos inicialmente espe-
cificos y puede llegar a generalizarse hasta terminar
en un mutismo total. En la mayoria de los casos, el
comienzo de la inhibicion del habla suele coincidir con
un cambio vital en el que el individuo pasa de un medio
conocido y seguro a otro incierto y desconocido. Es fre-
cuente que se acompafe de ansiedad, retraimiento y
conductas oposicionistas o negativistas.

Tratamiento de los trastornos de ansiedad

La psicoterapia ocupa un lugar primordial en el abor-
daje de este tipo de trastornos. Permite al individuo
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expresar sus emociones y preocupaciones, y recibir ase-
soramiento, tanto el paciente como sus familiares. Es
recomendable la participacién en actividades sociales
y de ocio, y promover en sus centros académicos u ocu-
pacionales un ambiente adaptado a sus capacidades.
Cuando sea necesario el apoyo con el uso de medica-
mentos, el principal grupo de fdrmacos a tener en
cuenta son los ISRS, farmacos que no sélo cuentan con
efecto antidepresivo, sino también con una eficacia
considerable en la sintomatologia ansiosa. Las benzo-
diacepinas actdan con efecto inmediato sobre la cli-
nica ansiosa a diferencia de los previos. No es reco-
mendable su uso por largos espacios de tiempo, pero
en ocasiones se hace precisa su prescripcién a corto
plazo o de forma puntual.

6.5. Trastorno obsesivo compulsivo

Muchas personas con SD tienden a la rigidez funcional
cotidiana y a la repeticién dentro de su fenotipo con-
ductual, pero puede darse en ellos también un tras-
torno de estas caracteristicas. La prevalencia de este
diagnéstico, segin algunos estudios, parece ser algo
mds frecuente que en la poblacién general. Sin
embargo, no hay que dejar de tener presente que en
muchas ocasiones se “sobre diagnostica” en individuos
con SD, probablemente por sus tendencias comporta-
mentales y cognitivas.

Las obsesiones constituyen pensamientos intrusivos y
recurrentes, no voluntarios, que impiden centrarse en
otros aspectos cotidianos y causan un malestar emo-
cional. Las compulsiones son conductas repetitivas enca-
minadas a disminuir la ansiedad originada por las
obsesiones. Las mds frecuentes en el SD son: ordenar
o alinear objetos; apagar y encender luces; cerrar y
abrir puertas; coleccionar o almacenar una cantidad
excesiva de objetos. En cuanto a los pensamientos obse-
sivos mds prevalentes destacan: obcecacién con per-

sonajes famosos o de fantasia del dmbito de la ficcidn,
con personas conocidas, y obsesiones relacionadas
con algun tipo de alimento.

Serd necesario el tratamiento si hay un trastorno obse-
sivo compulsivo (TOC) que interfiere en el desempefio
de las tareas cotidianas. En su abordaje, hay que aten-
der tanto aspectos psicoldégicos como biolégicos:

Desviar o reconducir la atencién, sin enfado ni
imposicién insistente.

Ofrecer con anticipacién una actividad de interés
seguida de un refuerzo positivo tras la realizacién
de la actividad alternativa.

Abordar de una en una cada obsesién/compul-
sion.

Los fdrmacos suelen aportar un beneficio desta-
cable en estos casos. Los mds recomendados son
los ISRS. Los mejores resultados para este diag-
ndstico se apreciardn con la aplicacién de un tra-
tamiento combinado: psicoterapia y farmacos.

Lentitud obsesiva

Podria considerarse un subtipo de alteracién dentro del
TOC y parece ser mds frecuente en los individuos con
SD. Cursa con la realizacién de determinadas activi-
dades como pueden ser el aseo, el vestido o la ali-
mentacién, con una lentitud excesiva, incluso de horas.
Suele aparecer al final de la juventud o inicio de la vida
adulta.

La lentitud puede ser una conducta defensiva contra la
ansiedad, el estrés o una dificultad para adaptarse a un
dmbito concreto que suponga una demanda excesiva
para las capacidades de un individuo. Suele ser un pro-
blema complejo, que requiere una intervencién espe-
cializada y bien estructurada.
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6.6. Trastornos del control de impulsos y de la
conducta

El término general de trastorno de conducta contempla
un comportamiento persistente, disruptivo o proble-
mdtico. Se dan con menor frecuencia en el SD en com-
paracién con otras formas de discapacidad intelectual,
aunque son un poco mds frecuentes que en la pobla-
cién general. Se deben en muchos casos a las limita-
ciones en la capacidad adaptativa y en el lenguaje
expresivo. Con frecuencia, pretenden descargar senti-
mientos de frustracién u otro tipo de malestar emocio-
nal y a veces la busqueda de atencién. Es importante
intentar filiar la causa de estos comportamientos, y des-
cartar problemas médicos o en el entorno.

Problemas de conducta en la nifez y
en la adolescencia

En esta etapa existen elementos propios del desarrollo
que no se pueden obviar, al igual que es conveniente
tener presente que en muchos de los casos, las causas
de estas conductas no residen tanto en el propio nifo-
adolescente, como en circunstancias que implican a su
entorno educativo, familiar y social. De entre los facto-
res que pueden predisponer a la aparicién de un pro-
blema de conducta, destacan los siguientes:

Alteracién del control de impulsos

Estados emocionales de ansiedad y frustracién
Exigencias desajustadas a sus capacidades

Un patrén de funcionamiento cognitivo rigido
BUsqueda de atencién del entorno

Problemas médicos: dolor, patologia tiroidea, tras-
tornos auditivos, visuales, etc.

Es importante sefialar que no todas las conductas ané-
malas o disruptivas constituyen una alteracién o trastorno
mental y, por lo tanto, son susceptibles de manejo
mediante técnicas educativas y pedagdgicas. Tal es el
caso de conductas frecuentes en el SD como: tirarse al

suelo, el escapismo, la autoestimulacién, negarse a
comer...

Trastorno negativista desafiante

Se trata de un patrén recurrente de comportamiento
desobediente, hostil y desafiante, dirigido a las figuras
de autoridad. Su etiopatogenia no estd del todo escla-
recida por el momento. En ocasiones impresiona como
un rasgo de temperamento con el que ha nacido el
propio individuo, y en otras, aparece de forma secun-
daria a factores ambientales que lo favorecen o des-
encadenan.

Conductas violentas y autolesivas

Con frecuencia constituyen una respuesta conductual en
forma de reaccién defensiva a lo que el individuo con-
sidera una invasién de su persona, su seguridad o su
mundo, unida a la existencia de una merma en los
recursos de afrontamiento y adaptacién a situaciones
que se les suponen adversas. También pueden formar
parte del cuadro sinftomdtico de los Trastornos del Espec-
tro Autista, y de las Psicosis.

Como se ha sefialado para otros tipos de trastornos, es
de vital importancia identificar cudles son los desenca-
denantes de dichos comportamientos anémalos para
abordarlos y prevenirlos, asi como el andlisis categérico
de si se tratan de conductas impulsivas o premedita-
das e intencionadas. Tanto para este tipo de conductas
como otros comportamientos alterados existe una gra-
duacién en lo que respecta al nivel de intensidad o gra-
vedad en su expresién.

Tratamiento de los Trastornos de Conducta

Precisan de un manejo psicolégico con un modelo de
intervencién centrado en la persona y en coordinacién
con los entornos de la vida del individuo, con la finali-
dad de establecer criterios de actuacién comunes. El
primer objetivo serd el andlisis funcional de la conducta
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el cual pretende analizar los factores desencadenantes
de un comportamiento alterado y tener claro cudl es
exactamente la conducta que es conveniente modifi-
car.

En los casos en que el trabajo psicolégico no sea sufi-
ciente, porque estemos ante un trastorno del compor-
tamiento que requiera la prescripcién de férmacos, ya
sea por la gravedad de la alteracién, o porque forma
parte de una entidad psiquidtrica, los farmacos maés
frecuentemente utilizados son: los antipsicéticos atipi-
cos, los antiepilépticos y estabilizadores del animo, y
los ISRS.

6.7. Trastornos relacionados con eventos
adversos o faciores estresantes

Las personas con SD no sélo padecen estrés en algunos
periodos de sus vidas, sino que ademdés lo perciben en
los demés y puede llegar a afectarles. Adicionalmente,
la discapacidad intelectual suele limitar las habilida-
des o recursos de la persona para afrontar el estrés, y
dificultar la identificacién de que lo estdn padeciendo,
o no ser capaces de verbalizar sus problemas. No hay
que caer en minimizar el estrés en la vida de una per-
sona sélo porque esta no comunique sus preocupa-
ciones.

Trastornos de adaptacion

Se caracterizan por la respuesta emocional a un episodio
adverso o estresante. El complejo de sintomas que apa-
rece puede implicar un estado de dnimo ansioso, depri-
mido, o presentarse como una alteracién de la con-
ducta.

Aunque por definicién, las reacciones de adaptacién
siguen a un factor estresante, los sintomas no aparecen
necesariamente de inmediato y no siempre remiten
cuando desaparece el factor de estrés; si este persiste,

el trastorno puede cronificarse. Este cuadro puede apa-
recer a cualquier edad, y con una variabilidad de sin-
tomas considerable, que pueden incluir las somatiza-
ciones fisicas.

Las reacciones de duelo no complicadas o normales
suelen producir una afectacién temporal emocional y de
la funcionalidad en algunos dmbitos, manteniéndose
dentro de los limites que cabe esperar si es una res-
puesta proporcional a la pérdida, y no se consideran
trastornos de adaptacién. También es importante tener
en consideracién la existencia de un posible retraso en
la respuesta de duelo en las personas con SD.

Es primordial preparar a la persona con SD para el
posible fallecimiento de alguien cercano. No se debe
huir ni esconder el hecho de hablar con ellos sobre la
muerte en los términos y momentos apropiados y ajus-
tados. Desarrollan un proceso de aceptacién de la pér-
dida y de adaptacién al cambio que puede suponer en
sus vidas, que ird acompafado por un tiempo de cierto
grado de malestar y sufrimiento. Es imprescindible pro-
porcionales el apoyo y acompafamiento que precisen
y evitar la negacién, si pretendemos que afronten de
manera adaptativa esta experiencia.

Trastorno por estrés postraumatico

Es una entidad marcada por la aparicién de gran estrés
y ansiedad tras la exposiciéon a episodios vitales trau-
mdticos. La persona reacciona a esta experiencia con
miedo e impotencia y revive persistentemente el acon-
tecimiento.

Los individuos con SD tienden a re-experimentar suce-
sos del pasado sin que fueran hechos traumdticos, por
lo que pueden ser mas vulnerables al desarrollo de este
trastorno en cuestién. Ademds, al tener cierta dificultad
para el manejo del concepto de tiempo, les cuesta com-
prender que los sucesos del pasado con las emocio-
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nes que los acompafaron, pertenecen a un periodo
anterior ya vivido. Hay que tener en cuenta que las per-
sonas con discapacidad intelectual lo pueden desarro-
llar por acontecimientos que para el resto de la pobla-
cién no serian traumdticos.

Ante este posible diagnéstico, es importante considerar
el desarrollo que ha alcanzado la persona con SD, para
estimar su capacidad de respuesta y razonamiento sobre
lo que le haya ocurrido. Dentro del cortejo sintomético pro-
pio de este trastorno, en este grupo poblacional cobra
mayor importancia los cambios en la conducta.

6.8. Trastornos psicoéticos

Clésicamente han sido considerados poco frecuentes en
las personas con SD. Sin embargo, es una afirmacién
imposible de realizar a dia de hoy, ya que no han sido
suficientemente investigados en este grupo poblacio-
nal, y sucede la circunstancia concomitante que cur-
san con un grupo de sintomas muy dificiles de valorar
en las personas con trisomia del cromosoma 21 y/o
pueden presentarse con unas caracteristicas algo dis-
tintas en comparacién a las psicosis cldsicas. Otra
cuestién a considerar, es si son trastornos tenidos en
cuenta en el diagnéstico diferencial a la hora explorar
un estado de alteracién mental en personas con SD. Si
este tipo de sintomas no son valorados, no podrén ser
diagnosticados. Es necesario realizar una evaluacién
cuidadosa para abordar una posible psicosis verda-
dera, asi como para no diagnosticarla erréneamente,
si se la confunde con rasgos, caracteristicas o sintomas
que no la constituyen.

Para aproximarnos a este tipo de trastornos es preciso
determinar cémo era el proceso mental previo de la
persona antes del cambio, y tener en cuenta que la
presencia de determinados tipos de soliloquios, amigos
imaginarios y pensamientos fantasiosos son habituales
en las personas con SD, y no suponen por si mismos un
trastorno psicético.

En la actualidad, la hipétesis que mds peso cobra es que
los sinftomas psicéticos en las personas con SD gene-
ralmente aparecen en el contexto de una depresién,
aunque a veces pueden sobrevenir como un trastorno
primario psicético (probablemente menos frecuente).
La psicosis suele caracterizarse principalmente por la
presencia de ideas delirantes (una creencia irreal o
interpretaciones alteradas de la realidad), y alteracio-
nes sensoperceptivas o alucinaciones, que interfieren
de forma relevante en la capacidad del individuo para
funcionar con normalidad. Pueden ser muy evidentes
la ansiedad, el retraso motor y las conductas persis-
tentes.

Para este grupo de alteraciones psiquidtricas, una vez
descartada una posible causa médica, ademds del
apoyo emocional y la intervencién sobre la propia per-
sona y su ambiente, los fdrmacos son esenciales, siendo
de eleccién los antipsicéticos atipicos.

6.9. Regresion de origen desconocido y regresion
cataténica

Existe un creciente interés y preocupacién a nivel inter-
nacional por esta “nueva” entidad, que cursa con impor-
tantes efectos negativos sobre la vida de la propia per-
sona con SD, la familia y entorno social més cercano.
Se trata de un cuadro clinico que suele tener un
comienzo abrupto o subagudo en que el individuo
manifiesta un retroceso o deterioro relevante de las
capacidades previamente adquiridas acompafado
de una pérdida de funcionalidad. Es més frecuente
en las edades comprendidas entre la adolescencia y
la juventud.

Caracteristicas clinicas principales de la Regresién
Deterioro en las funciones adaptativas: tendencia

al aislamiento, afectacién para desempenar las
actividades bdsicas de la vida diaria y deterioro
del lenguaie.
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Regresién en las funciones cognitivas-ejecutivas:
atencién, memoria, planificacién de actividades y
deterioro funcional en el émbito académico u ocu-
pacional/laboral.

Afectacién del control motor: estereotipias, enlen-
tecimiento, temblor, rigidez, posturas congeladas
o anémalas, ausencia de iniciativa y catatonia.
Afectacién de la salud mental o sintomas psiquid-
tricos: tristeza, apatia, negativismo, pérdida de
interés, inseguridad, sentimientos de minusvalia 'y
sinfomas psicéticos.

No tienen por qué estar presentes todos los sintomas
citados, y el cuadro clinico puede cambiar a lo largo del
tiempo. Es frecuente que su aparicién esté precedida en
los meses previos -aunque no siempre- por un sin-
drome depresivo reactivo a acontecimientos adversos
o estresantes.

Ante un posible cuadro de regresién en individuos con
SD, es de vital importancia descartar siempre la pre-
sencia de enfermedad orgénica mediante una explo-
racién fisica exhaustiva y la realizacién de pruebas com-
plementarias.

Tratamiento de la Regresién

Es un cuadro particularmente grave que requiere de
una atencién especializada precoz. No existe una reco-
mendacién concreta farmacolégica para todos los casos
de Regresién, salvo cuando prevalece un componente
cataténico o motor: en estos casos la indicacién es el tra-
tamiento con benzodiacepinas, preferiblemente lora-
zepam. Oftros férmacos utilizados son los inhibidores
selectivos de la recaptacion de serotonina y los antip-
sicéticos atipicos. Existen estudios y series de casos
reportados en la literatura cientifica en que se reco-
mienda la terapia electro-convulsiva, si el abordaije far-
macolégico no aporta beneficio.

Va a ser necesaria una intervencién psicoterapéutica
ademds del tratamiento farmacolégico. En primera ins-

tancia se recomienda trabajar con el entorno socio-
familiar cercano. La intervencién sobre la persona con
regresién debe estar bien encuadrada, adaptada a
cada caso concreto, y cuando sea pertinente su inicio.

7. CONSIDERACIONES PSICOTERAPEUTICAS

Tras el establecimiento de un diagnéstico de algin tipo
de enfermedad o alteracién mental, y en funcién de la
patologia concreta, se debe elaborar un plan psicote-
rapéutico individualizado, que puede ademdés requerir
un asesoramiento en el entorno social més cercano al
paciente, con elementos psicoeducativos, de apoyo
emocional y escucha activa.

Existen diversos enfoques de abordaje psicolégico,
siendo recomendables los que favorecen cierta intros-
peccién, conocimiento y aceptacién de uno mismo, y el
entendimiento por parte del terapeuta del mensaje
oculto que puede haber detrés de una conducta.

Una razén frecuente para el acompafamiento psico-
terapéutico es ayudar a las personas con SD a que
comprendan y acepten quiénes son, fundamentalmente
en los casos en que no desean sentirse asociados a
personas con discapacidad, evitan la socializacién en
un dmbito con iguales, o tienen una visién negativa
sobre el SD.

8. CONSIDERACIONES FARMACOLOGICAS

La medicacién puede ser necesaria para el tratamiento
de algunos trastornos mentales, ya que muchas de las
alteraciones psiquidtricas suponen una alteracién de
la quimica cerebral. Los tratamientos farmacolégicos tie-
nen la finalidad de restaurar esas alteraciones en las
moléculas implicadas en la neurotransmisién neuro-
nal.

Existen diferencias en la neurotransmisién y en la estruc-
tura cerebral de las personas con SD, y algunas de
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estas diferencias significan una mayor predisposicién a
presentar problemas psiquidtricos. En algunos de estos
casos, las terapias psicolégicas no son suficientes para
conseguir el tratamiento més efectivo posible. Muchos
estudios confirman que tanto la medicacién como la
psicoterapia pueden ser beneficiosos, pero su combi-
nacién, es la terapia més eficaz para cierto nimero de
patologias psiquidtricas.

Los pacientes con SD pueden ser mds sensibles a los psi-
coférmacos, por lo que por norma general se reco-
mienda comenzar el tratamiento a dosis inferiores a
las habituales en el resto de la poblacién, e ir ascen-
diendo si fuera preciso, en funcién de la tolerancia a la
medicacién y la respuesta terapéutica.

9. CONCLUSIONES

Cuando se trata de la salud fisica, se acepta muy bien
su promocién, prevencién y una evaluacién temprana,
para optimizarla y limitar una posible enfermedad. De
la misma forma, la promocién de la salud mental y la
evaluacién de un posible trastorno, son factores esen-
ciales.

Si la persona con SD sufre cambios emocionales o de
conducta, debe llevarse a cabo una exploracién men-
tal lo més exhaustiva posible, asi como una valoracién
de los posibles factores desencadenantes con la finali-
dad de intervenir sobre ellos. En ocasiones padecen
estrés ante circunstancias que se les suponen adver-
sas, derivando en una respuesta emocional o conduc-
tual desajustada o patolédgica.

Existen trastornos mentales que pueden presentar con
mas frecuencia en comparacién con el resto de la pobla-
cién, como son las reacciones adaptativas, los proble-
mas en el patrén de suefio, las alteraciones del com-
portamiento, y los trastornos del espectro autista, entre
ofros.

La propia biologia de las personas con SD, asi como la
presencia en sus vidas de ciertos factores ambientales
en muchos casos, les hace mds susceptibles a desarro-
llar ciertos problemas emocionales, asi como otras posi-
bles alteraciones en su salud mental. Su identificacién y
la aplicacién del abordaie terapéutico que corresponda,
van a proporcionar que la persona recupere en la medida
de lo posible un estado de bienestar emocional.
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1. CONCEPTO DE DEMENCIA Y ENFERMEDAD DE
ALZHEIMER

La Organizacién Mundial de la Salud define la demen-
cia como un sindrome caracterizado por el deterioro
de la funcién cognitiva mas allé de lo que podria con-
siderarse una consecuencia del envejecimiento normal.
La demencia es un resultado de la afectacion de la
memoria, el pensamiento, la orientacién, la compren-
sién, el cdlculo, la capacidad de aprendizaje, el len-
guaije y el juicio. El deterioro de la funcién cognitiva
puede ir acompafnado, y en ocasiones es precedido,
por el deterioro del control emocional, el comporta-
miento social o la motivacién. Existen diversas enfer-
medades y lesiones que pueden causar demencia como
son la enfermedad de Alzheimer, la enfermedad de
Parkinson o los accidentes cerebrovasculares.

La enfermedad de Alzheimer es la principal y més
comuUn causa de demencia en el mundo y se caracte-
riza por el acimulo de placas de amiloide en el espa-
cio que hay entre las neuronas y de ovillos neurofibri-
lares dentro de ellas. Estas estructuras se acumulan en
el cerebro siguiendo un patrén predecible, que comienza
en dreas importantes para la memoria y poco a poco
avanzan hacia ofras regiones. Este acdmulo anormal de
placas y ovillos serdn los responsables de que la comu-
nicacién entre neuronas sea ineficiente y que poco a
poco se vayan debilitando sus estructuras hasta llegar
a la muerte neuronal dando lugar a los sintomas tipi-
cos de la enfermedad (pérdida de memoria, desorien-
tacién, cambios funcionales y de conducta, efc.).

2. ENFERMEDAD DE ALZHEIMER Y SU RELACION
CON EL SINDROME DE DOWN

La esperanza de vida de los adultos con SD ha aumen-
tado mucho en las Gltimas décadas y, debido a ello, la
demencia se ha convertido en una de las principales pre-
ocupaciones médicas en el adulto con SD.

Con independencia del envejecimiento precoz ya men-
cionado en otfros apartados, las personas adultas con
SD tienen una mayor predisposicién genética para
padecer una enfermedad de Alzheimer debido a la tri-
plicacién del cromosoma 21. En este cromosoma se
encuentra el gen de la proteina precursora de amiloide
(APP) que serd el responsable de la sobreproduccion
del amiloide que posteriormente formard las placas
que tipicas de la enfermedad de Alzheimer.

Esta sobrepoduccién de la proteina amiloide es la res-
ponsable de que a la edad de 40 afios, la mayoria de
las personas con SD presenten los cambios neuropa-
tolégicos tipicos de la enfermedad de Alzheimer en sus
cerebros, es decir que ya tienen las placas de amiloide
y ovillos neurofibrilares. Esto no significa que todos ten-
gan los sintomas clinicos de la demencia, ni que los
vayan a desarrollar necesariamente. El riesgo de demen-
cia es minimo antes de los 40 afos, sin embargo, a
partir de entonces se va elevando exponencialmente
hasta alcanzar un riesgo de més del 90% a partir de la
séptima década de la vida.

La enfermedad de Alzheimer es por tanto el principal
problema de salud en la etapa adulta de la vida de las
personas con SD y es la causa de mds de dos tercios de
los fallecimientos en mayores de 35 afos.
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3. SINTOMAS Y FASES EN LA ENFERMEDAD DE
ALZHEIMER

La enfermedad de Alzheimer es una enfermedad neu-
rodegenerativa que se desarrolla de forma gradual y
progresiva a lo largo de décadas afectando poco a
poco a distintas dreas del cerebro y con una larga fase
preclinica que puede durar més de 20 afos. Cuando
hablamos de fase preclinica nos referimos a una etapa
de la enfermedad en la que las marcas neuropatolégicas
(placas y ovillos) van apareciendo y acumuldndose en
el cerebro de la persona, pero en la que adn no se
muestran signos clinicos de demencia y por tanto pasa
desapercibida.

Tanto en la poblacién general, como en el SD, la forma
clinica de presentacién puede ser muy variada. Habi-
tualmente las fases iniciales suelen afectar a la memo-
ria episédica (memoria a corto plazo o memoria
reciente) aunque también se han descrito otras formas
de presentacién “frontal” en las que los primeros sin-
tomas son problemas disejecutivos (por ejemplo, difi-

cultad para la organizacién, planificaciéon y/o mayor
rigidez) o alteraciones neuropsiquidticas (cambios del
estado de dnimo, mayor irritabilidad, desinhibicién efc).

Tal como se explica en los cuadernos de la buena pra-
xis médica “La enfermedad de Alzheimer y otros pro-
blemas neurolégicos del adulto con sindrome de Down”
del afio 2019, una vez que comienzan los sintomas cli-
nicos de la enfermedad, se pueden distinguir distintas
fases: etapa inicial o leve, etapa media o moderada y
etapa tardia o avanzada/grave. Cuando hablamos de
enfermedad de Alzheimer y discapacidad debemos ser
cautos con este tipo de clasificacién por fases porque,
como ya se ha mencionado, las manifestaciones clini-
cas de la demencia pueden variar de una persona a
ofra. Asi mismo, en personas con mayor dependencia
o mayor necesidad de apoyo, los sinfomas iniciales
pueden pasar desapercibidos. La National Down
Syndrome Society propone una lista de cambios por
fase que puede ser de utilidad, sobre todo en perso-
nas con discapacidad intelectual mds leve, que apare-
cen en la siguiente tabla:
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TOMAS DE LA ENFERMEDAD DE ALZHEIM

Fase Sintomas

Inicial o leve Pérdida de memoria a corto plazo.

Mayores dificultades para recordar informacién reciente.

Mayores dificultades para aprender nueva informacién

Mayores dificultades para encontrar la palabra adecuada.

Simplificacién o pérdida de vocabulario en relacién con afos anteriores.

Mayores dificultades para seguir instrucciones verbales.

Mostrarse més distraido, confuso o perdido de lo habitual.

Mayores dificultades para realizar tareas rutinarias o para recordar los pasos a seguir en tareas
complejas.

= Empeoramiento en la realizacién de tareas de tipo laboral o disminucién en la participaciéon en acti-
vidades diarias.

Mayor necesidad de recordatorios para realizar tareas rutinarias.
Cambios de personalidad o del estado de dnimo, como estar mds irritable, ansioso o paranoico o
frustrarse con més facilidad.

= Mayores errores a la hora de guardar objetos personales o mayor dificultad para encontrarlos en su
lugar habitual.

Media o = Pérdida mds extensa de la memoria a corto plazo y cierto declive de la memoria a largo plazo.
moderada Mayores olvidos diarios y mayor confusion.

Deterioro o pérdida de la capacidad de realizar algunas o todas las tareas domésticas u otras activi-
dades cotidianas.

Aumento de la necesidad de asistencia o apoyo en algunos aspectos del autocuidado.

Mayor necesidad de recordatorios por parte de los cuidadores para llevar a cabo las actividades dia-
rias.

= Mayor confusién con relacién al dia de la semana, a los eventos recurrentes y al horario de las ruti-
nas.

Mayores dificultades para reconocer a personas conocidas y recordar sus nombres.
Mayor desorientacién en lugares familiares.

Mayores fluctuaciones en el estado de animo y en la conducta (agitacién, escasa tolerancia a la frus-
tracién, dificultades para afrontar los cambios).

Aumento de conductas como la deambulacién o la inquietud psicomotora.

Cambios fisicos relacionados con la progresion de la demencia:

e Nuevas crisis convulsivas.

e Aparicién o aumento de episodios de incontinencia urinaria y posible incontinencia fecal.

e Aparicién de una disfuncién de la deglucion.

e Empeoramiento de la marcha y de la movilidad, mayor inestabilidad, debilidad e inseguridad.

Avanzada o
grave

Empeoramiento muy grave de la memoria, incluyendo las memorias més antiguas o remotas.
Dificultades para reconocer a la familia.

Aumento grave de la dependencia de los demés para todas las tareas de cuidado personal.
Mayor pérdida de movilidad (dependencia de la silla de ruedas o de la cama).

Pérdida significativa del lenguaje expresivo.

Incontinencia urinaria y fecal total.
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La historia natural y la presentacién clinicas, asi como
los cambios en biomarcadores en la enfermedad de
Alzheimer asociada al SD, son sustancialmente idénti-
cos a la poblacién general y especialmente a las formas
familiares de la enfermedad de Alzheimer autosémico
dominante. Una particularidad de esta Gltima formayy,
especialmente del SD, es una mucho mayor prevalen-
cia de epilepsia y de enfermedad de Alzheimer sinto-
mdtica. La tipica presentacién de las crisis es en forma
de mioclonias del despertar y crisis ténico-clénicas
generalizadas con un patrén muy similar al de la epi-
lepsia mioclénica juvenil.

Las mioclonias son movimentos en forma de espasmos
o contracciones répidos y sUbitos de un misculo o un
grupo de musculos, en este caso de los brazos mayo-
ritariamente y en ocasiones pueden pasar desaperci-
bidas. Por otro lado, las crisis ténico-clénicas son un
tipo de convulsién que compromete todo el cuerpo y por
tanto son mds llamativas. Las crisis suelen acontecer
una vez establecido el deterioro cognitivo o de forma
paralela al mismo. En cualquier caso, hay que estar
atento a ambas porque la aparicién de epilepsia empe-
ora el pronéstico de la demencia, haciendo que ésta pro-
grese de forma mds rdpida y con mayor deterioro neu-
rolégico en forma de ataxia e imposibilidad para la
marcha.

4. DIAGNOSTICO Y EVALUACION

El diagnéstico de cualquier forma de demencia es prin-
cipalmente clinico, es decir que se basa en la informa-
cién recogida mediante una evaluaciéon médica exhaus-
tiva y, siempre que sea posible, también mediante una
evaluacién de las funciones cognitivas. Ademds, en la
poblacién general, los biomarcadores estdn siendo ya
utilizados en la préctica clinica asistencial en las unidades
especializadas. Los biomarcadores son sustancias de
nuestro organismo que se pueden medir de forma obje-
tiva y se relacionan con la presencia de enfermedades

o de procesos relacionados con ellas. En el caso de la
enfermedad de Alzheimer, los biomarcadores tipicos
son los niveles de las proteinas beta-amiloide y tau en
liquido cefalorraquideo extraido mediante una pun-
cién lumbar o bien detectados en el PET (Tomografia por
Emisién de Positrones), y un estudio estructural mediante
resonancia magnética.

En el caso de las personas con SD el diagnéstico es
mdas complejo por varios motivos. El primero de ellos es
la propia discapacidad intelectual de la persona, ya
que debemos detectar un deterioro cognitivo afadido.
Para poder detectar estos cambios en el rendimiento
cognitivo necesitamos herramientas especificas y adap-
tadas, pero actualmente, hay un material muy limitado
para ello. Finalmente, nos encontramos con una falta
de profesionales familiarizados con la demencia y a
vez la discapacidad y viceversa. Todo ello, puede hacer
que el proceso diagnéstico de la enfermedad en per-
sonas con SD sea especialmente dificil y particular, y
por ello es importante acudir a profesionales especia-
lizados en conducta, demencia y discapacidad intelec-
tual.

Es importante también que la evaluacién de una persona
con SD se haga de forma individualizada y repetida-
mente a lo largo del tiempo. Como hemos comentado,
el SD conlleva una discapacidad intelectual, es decir, un
funcionamiento cognitivo por debajo de la media pobla-
cional, y por eso es importante que la propia persona
sea la linea base en la que nos centremos para com-
parar su evolucién a lo largo del tiempo y asi poder
detectar cambios y poder valorar si los cambios son
debidos al inicio de la demencia. Por este motivo, se
recomienda la administracién longitudinal de pruebas
neurocognitivas (tests de evaluacién), con controles
anuales a partir de los 40 afos de edad.

Como se recomienda en la Guia oficial de practica cli-
nica en Demencia de la Sociedad Espafiola de Neuro-
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logia, la evaluacién integral del deterioro cognitivo en
una persona con discapacidad intelectual debe incluir
los siguientes puntos:

4.1. Historia clinica completa

Una buena historia clinica es la piedra angular para
el diagnéstico de la demencia en una persona con SD.
La informacién mas Util la aportan los cuidadores y
miembros de la familia que conocen a la persona con
SD desde hace afos. Se recomienda recoger la siguiente
informacién:

B Antecedentes personales y patolégicos. Se debe
hacer especial énfasis en aquellos aspectos que
podrian influir en el desarrollo de una demencia
precoz como: enfermedad cardiovascular, altera-
ciones cerebrales estructurales, antecedentes de
dafio cerebral, episodios de pérdida de conscien-
cia, epilepsia, trastornos del suefo, disregulacién
tiroidea, enfermedad celiaca, sindromes metabé-
licos como obesidad, diabetes e hipertensién arte-
rial, déficit de vitamina B12 o acido félico y depre-
sién u ofros problemas psicolégicos.

B Antecedentes familiares. Con el fin de detectar
casos de demencia de inicio precoz (en general
menores de 50 afos) en familiares de primer grado
que sugieran una predisposicién familiar. También
se incide en la identificacién de antecedentes fami-
liares de enfermedad cerebrovascular, diabetes,
cardiopatia, artritis reumatoide o lupus eritema-
toso sistémico en familiares de primer grado.

B Anamnesis por aparatos. Este apartado esté enfo-
cado a detectar patologia que ocurre en el enve-
jecimiento y que podria ocurrir de forma conco-
mitante a la demencia (sindrome constitucional,
dolor y patologia otorrinolaringolégica, oftalmo-
l6gica, gastrointestinal, respiratoria y neurolégica).

B Revisién del tratamiento farmacolégico. Las per-
sonas con discapacidad intelectual a menudo

toman mucha medicacién innecesaria. La medi-
cacién debe ser revisada regularmente por profe-
sionales de la salud para asegurar que todos esos
medicamentos son necesarios y que sus beneficios
superan los efectos adversos.

M Valorar problemas psicosociales o cambios. La ocu-

rrencia de eventos vitales potencialmente desesta-
bilizadores (cambio de domicilio, cambio de cuida-
dores, fallecimiento de seres queridos...) pueden
impactar de manera desproporcionada en las per-
sonas con SD. Es importante identificar estos facto-
res ya que pueden desencadenar otras alteraciones
coexistentes, como trastornos del dnimo o estados de
ansiedad que influyen de forma significativa en las
funciones cognitivas y en la funcionalidad de estos
individuos y que pueden afectar a la forma de pre-
sentacion del deterioro cognitivo.

4.2, Exploracion fisica

La exploracién fisica debe ser integral y hay que pres-
tar especial atencién a los hallazgos fisicos que sugie-
ran patologia médica subyacente que contribuye a la
demencia:

B Evaluacién oftalmolégica, que incluya descartar
cataratas y queratocono, e insistir en la adecuada
graduacién de la vista.

B Exploracién otorrinolaringolégica para descartar la
presencia de tapones de cerumen, patologia de
oido medio y valorar la audicién mediante test
especificos.

B Exploracién oral y dental que permite descartar
patologia dental y puntos de dolor que no hayan
sido referidos por el paciente.

B Palpacién tiroidea en busqueda de aumento de
tamafo de la glandula o nédulos.
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B Exploracién abdominal para valorar signos de
estrefimiento, dolor reproducible o retencién uri-
naria.

B Exploracién musculoesquelética para descartar sig-
nos de contracturas, limitaciones de movilidad,
deformidades éseas o articulares, u otras fuentes
de dolor, asi como cifosis u osteoporosis.

B Exploracién neurolégica que incida en déficits neu-
rolégicos focales, incluyendo signos de neuropatia
periférica, signos de liberacién frontal, rigidez, afa-
sia, apraxia, agnosia, y evaluacién de la marcha.

4.3. Valoracién cognitiva y del estado mental

Es recomendable que la evaluacién cognitiva y mental
del paciente sea integral y completa. Por ello deberia
incluir una exploracién de las funciones cognitivas
superiores (lenguaje, memoria, atencién, orientacién,
velocidad psicomotora, praxis, funciones visuopercep-
tivas, habilidades visuoespaciales y funciones ejecu-
tiva), de la con conducta, la salud mental y de la capa-
cidad funcional (actividades bésicas e instrumentales
de la vida diaria).

Los instrumentos de evaluacién que se usan habitual-
mente en la poblacién sin discapacidad intelectual son
inadecuados para detectar la presencia de un dete-
rioro en las funciones cognitivas de las personas con SD.
Se recomienda utilizar instrumentos especialmente dise-
fiados o adaptados para evaluar rendimientos cogni-
tivos mds bajos. Son escasas las pruebas que cumplen
con dichos criterios, pero las mds usadas en el momento
actual son las siguientes:

B Instrumentos administrados al cuidador: Demen-
tia Scale for Down Syndrome (DSDS), el Dementia
Questionnaire for People with Learning Disabili-
ties (DLD) y la Entrevista Estructurada de la Prueba
de exploracién Cambridge para la valoracién de
los Trastornos Mentales en Adultos con SD o con DI

(CAMDEX-DS), The Behavioral and Psychological
Symptoms of Dementia in Down Syndrome Scale
(BPSD-DS), NTG-Early Detection Screen for Demen-
tia (NTG-EDSD)

B Instrumentos administrados al paciente: CAM-
COG-DS, breve bateria neuropsicolégica incluida
en el CAMDEX-DSy la versién adaptada del Cued
Recall Test para la evaluacién de los problemas de
memoria episédica, recomendadas en personas
con DI leve y moderada; Test for Severe Impair-
ment (TSl), para la evaluacién del deterioro cog-
nitivo en casos mds graves de DI o en pacientes
en fases mds avanzadas de demencia.

4.4, Exploraciones complementarias

B Andlisis de sangre. Para descartar determinadas
condiciones que pueden afectar a la cognicién estd
justificado realizar una analitica sanguinea que
incluya el perfil metabélico, la funcién tiroidea, los
niveles de vitamina B12 y 4cido félico, la funcién
hepdética y un hemograma.

B Pruebas de neuroimagen. Las pruebas que se soli-
citan con més frecuencia son la tomografia com-

putarizada (TAC) sin contraste o una resonancia
magnética (RM) cerebral. Estas pruebas permiten
detectar cambios estructurales, como la atrofia de
determinadas estructuras del cerebro, o la pre-
sencia de ofras causas que puedan estar ocasio-
nando los déficits cognitivos del paciente.

En algunos casos, el neurélogo puede solicitar
otras pruebas de neuroimagen, como la tomo-
grafia por emisién de positrones (PET). Para este tipo
de prueba se emplean distintos tipos de contraste
que permiten valorar, por ejemplo, el consumo de
glucosa en el cerebro (PET-FDG) o detectar la pre-
sencia de depdsitos de proteina amiloide (PET de
amiloide).
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B Biomarcadores en liguido cefalorraquideo. El liquido
cefalorraquideo (LCR) se extrae mediante una pun-

cién lumbar. El andlisis de ciertas proteinas en este
liquido, como la tau o la proteina amiloide, permite
valorar la presencia de un proceso neuropatolégico
tipo Alzheimer incluso en fases muy iniciales y se ha
demostrado que las personas con SD toleran bien
esta prueba y que no presentan complicaciones mds
graves ni en mayor frecuencia que la poblacién gene-
ral.

= Biomarcadores en plasma: uno de los principales
avances en el campo de la enfermedad de Alzheimer

espordédica es el desarrollo de biomarcadores plas-
mdticos para la deteccién de proteinas tipicas de la
enfermedad de Alzheimer (beta-amiloide y tau total
y fosforilada), ademds de otras compartidas entre
distintas enfermedades neurodegenerativas (neuro-
filamentos). Los niveles de NfL en plasma tienen un
excelente rendimiento diagndstico ya que pese a que
no son especificos de la enfermedad de Alzheimer, en
el contexto del SD si pueden serlo.

5. SEGUIMIENTO

Se recomienda llevar a cabo un seguimiento para valo-
rar la evolucién del paciente y la respuesta a las inter-
venciones realizadas desde la valoracién inicial. En algu-
nos casos, es necesario esperar a una visita de seguimiento
para establecer el diagnéstico de demencia, ya que en este
momento la informacién disponible es mds completa y per-
mite objetivar un deterioro en el tiempo. Aportar un apoyo
regular y una informacién individualizada, clara 'y com-
pleta al paciente y al cuidador son factores fundamenta-
les para que puedan comprender la nueva situacién.
También les permitird generar expectativas mds realistas
y anticiparse a las necesidades futuras. En fases iniciales,
se recomienda incidir en la educacién a los cuidadores
sobre algunas caracteristicas que podrian aparecer durante
el curso de la enfermedad, como disfagia (problemas

para la deglucién), problemas de movilidad, incontinen-
cia de esfinteres o crisis epilépticas. En fases més avan-
zadas, se recomienda realizar una orientacién proactiva
centrada en anticipar la planificacién para evitar tener
que tomar decisiones en una situacién de crisis.

En los casos de pacientes con SD, en ocasiones es el tutor
legal del paciente quien tiene la capacidad para fomar las
decisiones oportunas. Idealmente, esta figura debe ser
identificada desde el principio del proceso y estar pre-
sente a lo largo de él para poder tomar las decisiones
con toda la informacién disponible.

Es importante ser cautos con el diagnéstico de la demen-
cia por las implicaciones médicas, psicolégicas, legales y
sociales que tiene una etiqueta de este tipo no solo para
la persona que la sufre, sino también para su entorno
mds préximo. Por ello, antes de establecer un diagnéstico
de demencia, siempre debemos intentar corregir las cau-
sas tratables que puedan enmascarar o favorecer el dete-
rioro cognitivo, como son los déficits sensoriales (pérdida
de visién y/o auditiva), las alteraciones metabdlicas, los
trastornos del &dnimo, las alteraciones del suefio, las cri-
sis epilépticas, el dolor, los factores psicosociales, deter-
minados farmacos, etc. Abordar y tratar estos problemas
puede hacer que mejore el rendimiento cognitivo de una
persona, que mejore su estado de dnimo y que se reduz-
can las alteraciones conductuales. Hasta ahora, era habi-
tual encontrarnos con que cualquier cambio cognitivo o
conductual que sufria una persona con discapacidad era
atribuido a su propia discapacidad y no a un posible pro-
ceso patolégico, esto era conocido como fenémeno
"“eclipse”. Sin embargo, en la medida en que cada vez
es mds conocida la relacién entre enfermedad de Alz-
heimer y SD, se atribuye directamente a esta enfermedad
cualquier cambio conductual que la persona presenta,
conocido como el “efecto eclipsador”. Por ello debemos
ser cautos y estar familiarizados tanto con la demencia
como con la discapacidad intelectual.
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Es crucial hacer un buen diagnéstico diferencial y corregir las causas tratables de deterioro cognitivo,

como son:

Alteraciones sensoriales (vista y oido)

Crisis epilépticas
Apnea del suefo.
Trastorno tiroideo.
Déficit de vitamina B12.
Enfermedad celiaca
Factores psicosociales

Cardiopatias.
Hidrocefalia con presiéon normal.

Dolor crénico.

6. TRATAMIENTO PARA LA ENFERMEDAD DEL
ALZHEIMER

Actualmente no existe cura para la enfermedad de Alz-
heimer, pero eso no significa que no podamos tratar
y paliar los sintomas que irdn apareciendo a lo largo de
la enfermedad. El tratamiento de la demencia ya sea en
la poblacién general o en personas con SD es, por
tanto, sinfomdtico y se recomienda tanto un abordaje
farmacolégico como uno no farmacolégico, ambos
complementarios y Utiles. Aunque no podamos curar la
enfermedad, si podemos contribuir a ralentizar el dete-
rioro y mejorar el bienestar de la persona enferma y
de su entorno.

6.1. Intervencién farmacolégica

Disponemos de dos tipos de farmacos especificos para
el tratamiento de los sintomas de la enfermedad de
Alzheimer en la poblacién general y se administran en
momentos distintos de la misma:

Enfermedades metabélicas (renales, diabetes, anomalias del calcio).
Trastornos del estado de dnimo (depresidn y otros problemas psicolégicos o psiquidtricos)

Inestabilidad atlo-axoidea u otros problemas cervicales.

Efectos secundarios de los medicamentos.

a) Tratamiento de los sinftomas leves o moderados:
en las fases iniciales y moderadas de la enferme-
dad se recomienda un tipo de medicamente lla-
mado inhibidores de la enzima acetilcolinesterasa
(IACE). La acetilcolina es un neurotransmisor impli-
cado en la memoria y en el aprendizaje y el obje-
tivo de estos fdrmacos es aumentar los niveles en el
cerebro evitando su descomposicién. Los IACE
incluyen el donepecilo, la rivastigmina y la galan-
tamina. Los 3 farmacos son similares en cuanto a
eficaciay la eleccién de uno u ofro, dependerd de
la tolerancia y preferencia del paciente y de su cui-
dador. Los efectos secundarios de estos férmacos
pueden ser sintomas gastrointestinales, calambres
musculares, fatiga y pérdida de peso.

Los IACE estdn aprobados para la poblacién gene-
ral, pero los estudios realizados en pacientes con SD
son escasos. Sin embargo, en 2013 se publicé un
estudio con donepecilo frente a placebo en perso-
nas con SD y demencia y reportaron un buena tole-

- DOWN ESPARIA. PROGRAMA ESPARIOL DE SALUD PARA PERSONAS CON SINDROME DE DOWN



Alzheimer y sindrome

rancia del férmaco y un beneficio (aunque limi-
tado) en el grupo tratado.

b) Tratamiento de los sinftomas severos: las fases més
avanzadas de la enfermedad se tratan con un anta-
gonista no competitivo de los receptores de NMDA,
la memantina. La memantina tiene un efecto bene-
ficioso pequefio en los pacientes con EA moderada
a grave. Este beneficio se centra en el pensamiento,
la capacidad de continuar las actividades diarias
normales y la gravedad de los problemas del com-
portamiento y del estado de dnimo. En general,
los pacientes con EA moderada a grave la toleran
bien, pero en algunos casos puede provocar
mareos, confusién, agitacién, dolor de cabeza,
somnolencia, estrefimiento etc. No hay evidencias
cientificas que apoyen el uso de estos fdrmacos en
personas con SD y demencia.

Recomendaciones de expertos:

Ademds de los farmacos especificos, es muy habitual y
necesario tratar las alteraciones médicas, conductuales
y emocionales que pueden aparecer a lo largo del pro-
ceso de la enfermedad, como por ejemplo la agitacién
y lairritabilidad, la hiperactividad, la desinhibicién, el
estrefimiento o el dolor. A menudo estos sinftomas gene-
ran malestar en la persona y son disruptivos en su
entorno més préximo, si conseguimos mejorarlos, ali-
viarlos y controlarlos, mejoraremos la calidad de vida
del paciente y la de sus familiares o cuidadores.

Todos los tratamientos han de iniciarse gradualmente,
en ocasiones con pautas de inicio mds lentas que en
la poblacién general y, a ser posible, con dosis més
bajas. A continuacién se lista una serie de recomen-
daciones publicadas en los cuadernos de la buena
praxis médica “La enfermedad de Alzheimer y otros
problemas neuroldgicos del adulto con sindrome de
Down” en el afo 2019.

B Tratar a los pacientes con enfermedad de Alzheimer (fase prodrémica o demencia) con IACE en

B Elegir el farmaco en funcién de la preferencia del paciente y del familiar y de las comorbilidades

B Contraindicados en EPOC grave y trastorno de la conduccién auriculoventricular.

Retirada: se recomienda la retirada de IACE en aquellos casos en los que, por su funcionalidad y
pronéstico, se considera que los farmacos no aportan beneficio al paciente. Por su papel en las
alteraciones conductuales, se mantendran mientras el paciente esté recibiendo tratamiento

IACE
el momento del diagnéstico.
médicas.
B |Iniciar hasta la dosis méxima tolerada.
B Si hay intolerancia, suspender y probar otro.
antipsicético.
Memantina

B No hay evidencias que apoyen el uso de memantina para el deterioro cognitivo en personas con

SD.
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Hay algunos farmacos antiamiloides que esté teniendo
resultados prometedores y han demostrado que es posi-
ble reducir el amiloide cerebral y mejorar la clinica de los
pacientes sobretodo en fases tempranas de la enferme-
dad (deferioro cognitivo leve), pero a dia de hoy no estén
aprobados por la agencia reguladora del medicamento
y, por tanto, no se comercializan.

6.2. Intervencion no farmacolégica

El abordaje no farmacolégico de las demencias se refiere
a distintos fipos de intervenciones “no quimicas” llevadas
a cabo por profesionales, que buscan, igual que las far-
macolégicas, aliviar los sintomas cognitivos y conduc-
tuales del paciente y mejorar la calidad de vida de éste
y de sus cuidadores. En ningln caso, el tratamiento no far-
macolégico de la enfermedad de Alzheimer es un susti-
tuto de la medicacién que prescribe el médico, sino que
se trata de un complemento para el tratamiento de la
persona enferma.

Las técnicas mds comUnmente utilizadas en el émbito
de las demencias directamente con el paciente son la
psicoestimulacién, la estimulacién cognitiva, la reminis-
cencia, la musicoterapia y arteterapia, la orientacién en
la realidad, la estimulacién sensorial, la terapia con ani-
males, el ejercicio fisico o la psicomotricidad, entre otras.
Es recomendable que estas intervenciones las dirijan
especialistas como psicélogos, neuropsicélogos, tera-
peutas ocupacionales, fisioterapeutas, efc, en muchas
ocasiones trabajando en equipo.

En la poblacién general (sin SD), las evidencias existen-
tes sobre los beneficios del entrenamiento cognitivo en
pacientes con demencia son limitadas, aunque algunos
trabajos han reportado que en individuos sanos sin
demencia estas intervenciones podrian retrasar el dete-
rioro funcional asociado al envejecimiento, asi como el
inicio de la demencia. Actualmente, no disponemos de
estudios fiables realizados con este tipo de intervenciones
en personas con demencia y SD.

Por otro lado, en el dmbito de las demencias es impres-
cindible el trabajo con el cuidador ya que esta figura es
fundamental para el bienestar de la persona con demen-
cia. El cuidador principal es quien se responsabiliza de
todos los aspectos de la vida del paciente, el que decide
dénde y cuéndo se invierten los recursos personales y
econémicos y el que afronta la sobrecarga tanto fisica
como emocional que supone dedicarse de forma conti-
nua al cuidado del paciente.

Las intervenciones con el cuidador estén centradas, prin-
cipalmente, en su formacién y preparacién para que pueda
desarrollar su funcién en las mejores condiciones posibles
tanto para él como para el paciente. Las intervenciones
dirigidas a los cuidadores son todas aquellas que estén
orientadas a educar e informar sobre la enfermedad, sus
sintomas, consecuencias y evolucién esperable, para tomar
conciencia de la importancia de la enfermedad y asi poder
afrontarla mejor y aceptarla. También es importante el
asesoramiento y entrenamiento de las actividades de la
vida diaria para estimular y mantener la autonomia del
paciente lo méximo posible, asi como el asesoramiento
sobre servicios y recursos sociales como servicios de ayuda
a domicilio, centros residenciales, efc. Existen fambién gru-
pos de apoyo o de ayuda mutua que ofrecen un espacio
en el que intercambiar informacién y experiencias perso-
nales, ademds de obtener apoyo emocional de otras per-
sonas que se encuentran en la misma situacién.

Prestar cuidados puede ser una experiencia dura y ago-
tadora y es esencial que los cuidadores busquen y encuen-
tren el tiempo y la forma para recuperarse a todos los
niveles, fisica, mental, socialmente. El bienestar del cui-
dador es igual de importante que el del propio paciente,
y, @ menudo abandona sus necesidades para dar cabida
a las de la persona enferma. Es fundamental que el cui-
dador tome conciencia de cuidar de si mismo y que pida
ayuda siempre que lo necesite, esto le puede servir para
reducir el estrés y la ansiedad y podré gestionar su dia a
dia de una forma més eficiente y positiva.
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Plantear el “tratamiento” del SD nos conduce a una
situacién ambigua que puede confundir. El SD, como tal,
no es curable si por ello se entiende la eliminacién del
cromosoma extra del par 21 en las células del orga-
nismo, y la consiguiente desaparicién de sus conse-
cuencias orgdnicas. Apena ver a muchos padres de
recién nacidos con SD, desorientados y con légica expec-
tacién y angustia, que consumen dinero y energias en
la busqueda del medicamento o de la terapia mila-
grosa “que cure el SD”. Por desgracia, algunas perso-
nas e instituciones desaprensivas e irresponsables se
aprovechan de tales circunstancias y ofrecen a las fami-
lias curas milagrosas en sus paginas de Internet. Hemos
de afirmar rotundamente, conscientes de nuestra res-
ponsabilidad ante la sociedad, que el SD no tiene cura-
cién en la actualidad. Pero hemos de manifestar con no
menos énfasis que muchos de los problemas médicos
y cognitivos que lo acompanan tienen formas de tra-
tamiento altamente eficaces. A ellas se debe, precisa-
mente, que la media de la esperanza de vida haya
aumentado tan extraordinariamente en los Gltimos 25-
30 afos.

Debemos tener en cuenta, que tanto la Atencién Tem-
prana como la Educacién son fundamentales para el
buen desarrollo de las personas con SD, asi como tener
una actividad fisica regular y una vida social activa.

TERAPEUTICA DE LOS PROBLEMAS MEDICOS

La terapéutica de la patologia médica va dirigida a
curar o mejorar los diversos procesos patolégicos que
se pueden desarrollar en cualquier persona con SD:
unos son de cardcter 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 préctica se pueda aplicar a
una persona que no tenga SD, debe ser negada a una
persona con SD por el mero hecho de tenerlo.

Segun sea la naturaleza del problema clinico, el trata-
miento puede ser:

Quirurgico, por ejemplo, diversas formas de atre-
sia en el aparato digestivo, cataratas, cardiopa-
tias congénitas, hipertrofia amigdalar, luxaciones
articulares, etc.

Farmacolégico, por ejemplo, hipotiroidismo, infec-
ciones de repeticién, trastornos mentales, epilep-
sia, leucemias, etc.

Dietético, por ejemplo, control de sobrepeso y obe-
sidad, celiaquia, etc.

Psicoterapéutico, por ejemplo, conductas anéma-
las, trastornos mentales.

Fisico, por ejemplo, fisioterapia, radioterapia, ter-
moterapia, efc.

Mixto: combinacién de dos o mds de los anterio-
res.

Cualquiera de los procesos patolégicos es similar en
su naturaleza a los que aparecen en el resto de la pobla-
cién, por lo que los tratamientos son también similares
y ofrecen resultados eficaces en igual proporcién. La
respuesta a los fdrmacos en la poblacién con SD es
también similar, en general, a la del resto de la pobla-
cién, tanto en lo que se refiere a su eficacia como a su
toxicidad o produccién de efectos secundarios. Puede
ser una particular excepcién el caso de algunos anti-
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neopldsicos que se utilizan en el tratamiento de las leu-
cemias, a los que muestran especial sensibilidad los
nifios con SD. Al pautar un psicofdrmaco hay que empe-
zar por dosis mds bajas de las habituales e ir ajustando
en funcién de tolerancia y respuesta terapéutica.

La respuesta a las intervenciones quirdrgicas 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 mds térpida que en el resto de
la poblacién.

TERAPEUTICA 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 cognitivo de las personas con SD.
Buena parte de la llamada medicina complementaria
y alternativa, tan aireada y difundida en algunos medios
como Internet, es utilizada con ese fin. Sin embargo,
ninguna de las pseudoterapias o medicinas alternativas
han demostrado cientificamente su eficacia. La buena
préctica exige que la terapia, tanto médica como edu-
cativa, se fundamente en datos y resultados objetivos,
como afirmé la prestigiosa educadora Sue Buckley
(2009).

Los ¢ltimos afos 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 alimentacién que asegure los adecuados nutrientes,
se aplican de forma temprana, constante, paciente e
inteligente buenos instrumentos educativos que se ejer-
citan en el ambiente familiar, escolar y comunitario. La
Atencién Temprana con sus diversas formas de tera-
pia, las nuevas metodologias en la ensefanza de la
lectura, escritura, célculo y lenguaie, el desarrollo de téc-
nicas cognitivas, el entrenamiento de las habilidades
sociales y la inteligencia emocional, la formacién fisica,
deportiva y ludica, la programacién del tiempo libre, son
todos ellos claros exponentes del rico bagaje terapéu-
tico que en la actualidad es recomendado y utilizado con
evidentes beneficios.



Patologia

Recomendaciones

NEONATOLOGIA - Cardiopatias, hipotonia, peso y talla bajos, - Exploracién completa que incluya
laxitud articular, cataratas, atresias ecocardiograma y screening visual y auditivo.
digestivas, reaccién leucemoide. - Cariotipo y consejo genético.
- Iniciar Atencién Temprana.
NEUROLOGIA Epilepsia, en cualquier etapa. - Atender los sintomas de sindrome de West.

Enfermedad de Alzheimer.

CARDIOLOGIA

Cardiopatia congénita en el 50% de las
personas con SD.

De adulto nuevas valvulopatias y sindrome
de Eisenmenger.

Imprescindible el ecocardiograma.
Detectadas de forma precoz, con la cirugia
se obtienen resultados similares al resto de
la poblacién.

ENDOCRINOLOGIA

Patologia tiroidea, en especial hipotiroidismo.
Talla corta, obesidad y diabetes mellitus.

Prestar atencién al hipotiroidismo durante
toda la vida.
Control nutricional y ejercicio fisico.

FUNCION
RESPIRATORIA

Apnea obstructiva del suefo.
Bronquiolitis.

Hay que incidir en su deteccién y
tratamiento.
Medidas inmunopreventivas adecuadas.

OTORRINO-
LARINOLOGIA

Hipoacusia sobre todo de conduccién,
laringitis, y diferentes alteraciones
anatémicas en el érea.

Controles periédicos.

Atencién a los catarros como causa de
sordera.

Eliminar el cerumen.

OFTALMOLOGIA

- Todos los problemas de refraccién, ademas

de cataratas, queratocono o blefaritis.

Controles periédicos.
Mantener en buen estado las gafas.

ODONTOLOGIA

Retardo en la denticién, con alteraciones en
el numero, forma y disposicién de las piezas.
Poca tendencia a la caries pero alta a la
enfermedad periodontal.

Controles periédicos.
Higiene bucodental desde la infancia.

FUNCION DIGESTIVA

Patologia variada congénita.
Celiaquia, dispepsia, estrefiimiento de causa
multiple, etc.

Despistaje de la celiaquia.
Prevencién del estrefimiento.

PATOLOGIA
OSTEOARTICULAR

Hipotonia e hiperlaxitud articular.
Displasia de cadera.
Artrosis precoz.

Pruebas de imagen en caso necesario.

DERMATOLOGIA

Patologia multiple y variada, con xerosis,
queilitis, foliculitis, forunculos o alopecia
areata.

No restarle importancia: actuar como en el
resto de la poblacién.

GINECOLOGIA

No hay una patologia especifica en el SD
pero si hay peculiaridades propias que se
deben atender.

v
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)

Patologia Recom aciones

HEMATOLOGIA - Macrocitosis y otras alteraciones en - Habitualmente sin significacién patolégica,

hemograma. excepto la leucemia.
ONCOLOGIA - Alto riesgo de leucemias. - Respuesta terapéutica excelente, segun el
- Poca tendencia a tumores sélidos, excepto el tipo.
de testiculo.
UROLOGIA - Malformaciones congénitas y problemas - Ecografia de cribado y entrevista urolégica.

funcionales.

SALUD MENTAL - Depresion, ansiedad, alteraciones de - Diagnéstico diferencial minucioso.

conducta, problemas de suefio, TEA. Abordaje multidisciplinar.

CIRUGIA Y - Problemas derivados del proceso de ingreso. | - Precauciéon en la intubacién y extubacién
ANESTESIA especialmente si existe patologia de las
vértebras cervicales.
ATENCION A LA - Predisposicién a picos febriles. - Buena respuesta a los Antitérmicos.
URGENCIA - Umbral del dolor elevado. - No confiarnos por la ausencia de dolor.
MADUREZ Y EDAD - Envejecimiento precoz. - Alto riesgo social. Cuidado con la
AVANZADA - Aparicién de nuevas patologias. polifarmacia.
- Cuidar las lentes y protesis auditivas y
dentales.
TERAPEUTICA - Programas de Salud y de Atenciéon - No hay "remedios milagrosos".
Temprana.
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PROMOCION DE LA SALUD

La familia debe involucrarse de lleno en actividades de
prevenciéon y promocién de la salud, algo fundamental
para lograr unas pautas de actuacién y comportamiento
que serdn muy Utiles no sélo a la hora de la prevencién
de enfermedades, sino también para mejorar las rela-
ciones sociales y la integracién plena de las personas
con SD en la sociedad.

Asimismo, la persona con SD y sus familiares o cui-
dadores deben colaborar estrechamente con los pro-
fesionales de la salud que les atienden, pasando de
adoptar un papel meramente pasivo a otro de impli-
cacién activa en el manejo de las patologias que
pudieran acontecer, tanto en la monitorizacién de sin-
tomas, en la colaboracién para la realizacién de prue-
bas diagndsticas y en el cumplimiento responsable
de los tratamientos, especialmente los farmacolégicos.
Igualmente, deben exigir una informacién compren-
sible de todos los procesos asistenciales en los que
estén inmersos.

HIGIENE BUCODENTAL

La higiene bucodental éptima es un gran desafio para
mantener la salud oral en personas con discapacidad,
porque pueden depender de otras personas para su
higiene personal y alimentacién, o porque tienen menor
destreza manual, menor motivacién y lapsos cortos de
atencién. Por tanto, el entrenamiento de técnicas para
ejecutar la higiene bucal debe ser dirigido primero a las
familias y educadores para que supervisen esta tarea.

La higiene de dientes y encias debe comenzar desde el
mismo momento en el que se dé la erupcién dentaria.
Es muy importante inculcar buenos hébitos de higiene
oral a los nifos desde pequefios. Al principio van a sen-
tir curiosidad y actuardn por imitacién. No es necesario el
uso de pasta dental antes de un afo de edad, basta con
un cepillo pequefo y suave para limpiar, como minimo,
dos veces al dia.

En cuanto al cepillo dental, se recomienda elegir los de cer-
das suaves y filamentos con puntas redondeadas, de
cabeza pequefia que permita el acceso atodos los sitios,
y mango grueso para que pueda ser tomado firmemente.
Un cepillo en mal estado no limpiard adecuadamente
sus dientes, por lo que debe renovarse a menudo. Tam-
bién es recomendable el uso de cepillos eléctricos si se
acepta, que permite una limpieza mas profunda.

La seda dental es el medio mds efectivo para eliminar la
placa bacteriana de las paredes laterales de cada diente
y prevenir enfermedades periodontales. A pesar de que
las personas con SD son menos propensas a las caries,
pueden aparecer otros problemas como la gingivitis y
posterior periodontitis con pérdida de piezas dentarias y
otros como halitosis, sarro o aftas entre otros. Por ello es
fundamental educar en el cuidado bucodental y evaluar
si existen alteraciones bucales.

Ademds del cepillado, es necesario realizar las revisio-
nes que se marquen desde el sistema publico de salud
o por parte del profesional elegido.
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El colectivo de personas con SD tiene tendencia a la
obesidad, por lo que ofrecemos algunas pautas para evi-
tarla y ayudar a que tengan una vida saludable.

La alimentacién sirve para incorporar los nutrientes
necesarios para el crecimiento, funcionamiento y
desarrollo de la persona, pero debe hacerse en las pro-
porciones adecuadas de cada tipo de alimento ajus-
tado a cada grupo de edad.

Tras el nacimiento, al igual que en el resto de los nifos,
es recomendable la lactancia materna. Esta puede verse
dificultada en ocasiones por la hipotonia, las condi-
ciones bucales y de succién, el establecimiento del vin-
culo madre-hijo, o la posible presencia de alguna mal-
formacién gastro-intestinal o respiratoria. También
suelen tener menor peso al nacer que el resto de los
nifios y/o una ganancia ponderal mds lenta. No obs-
tante, se recomienda ofrecer lactancia materna por los
beneficios nutritivos, inmunolégicos y del vinculo que esta
aporta, siempre que sea posible de una forma razo-
nable. Si se tienen que incorporar leches de férmula o
continuacién se deben ajustar los volimenes y aporte
calérico proteico acorde a cada nifio y situacién.

Al incorporar las papillas, es importante que estemos en
comunicacién con su pediatra y el profesional de esti-
mulacién temprana para que nos informe si el bebé
estdé preparado para comenzar con este tipo de ali-
mentacién, que ayudard a la estimulacién motora-oral
y sensorial. Estos nutrientes deben ser incorporados
paulatinamente, ajustados a la edad y acompafando
el desarrollo del sistema gastrointestinal. Debe ser, tam-
bién, una herramienta para desarrollar hdbitos, ademas
de alimenticios, sociales y de horarios cotidianos.

Una vez cumplido el afio de vida, el nifio o nifia debe
participar de la mesa familiar y comer los mismos ali-
mentos, ajustados a sus requerimientos. Debe realizar
las 4 comidas y no comer entre horas, a no ser que
alguna situacién médica lo indique. Se debe saber que
el metabolismo basal de las personas con SD es menor,
por lo que se les deberia ofrecer menos comida y de
menor aporte calérico y, si realizan prdcticas deportivas,
ajustarlas a ellas.

La hidratacién debe ser con ingesta de agua 'y no liqui-
dos comerciales. Se debe fomentar desde edades muy
tempranas, ya que es el agua el mejor elemento, y para
que el hébito de la ingesta hidrica quede bien estable-
cido en edades mds avanzadas. Es mdés frecuente, en
comparacién con el resto de la poblacién, el rechazo a
beber agua desde pequefos, aunque sea en vasos o
tazas adaptados. En estos casos, es importante seguir
trabajando el logro de beber agua'y, hasta que se con-
siga, evitar la deshidratacién mediante la ingesta de
otros liquidos no azucarados, sopas, gelatinas...

Otros cuidados a tener en cuenta:

Valoracién de otros problemas digestivos (ndu-
seas, vémitos, pirosis), inapetencias, intolerancias
alimenticias, alergias.

Evitar la llamada comida basura, la comida répida
y los platos precocinados, los refrescos azucara-
dos y las calorias gratuitas como chucherias o bolle-
ria industrial.

Valoracién de la piel con alteraciones que pueden
ser la fragilidad de ufas y pelo, falta de hidratacién,
prurito, edemas, lesiones, temperatura, cicatriza-
cién, coloracién.

Prevenir el estrefimiento para no alterar el patrén
de eliminacién del cuerpo con el aporte adecuado

106 DOWN ESPANA. PROGRAMA ESPANOL DE SALUD PARA PERSONAS CON SINDROME DE DOWN



de la fibra que estd presente en la mayoria de fru-
tas, verduras, legumbres, hortalizas, pan y patata,
todo ello acompanado de la suficiente ingesta de
agua. En caso de estrefimiento habré que evitar los
alimentos que lo favorecen como arroz, membri-
llo, zanahoria, manzana, plétano, y el abuso de
leche y derivados.

Con respecto a la celiaquia, el tratamiento es dietético
y consiste en eliminar el gluten de la dieta que se encuen-
tra principalmente en el trigo y otros cereales como la
cebada, avena y centeno, asi como sus derivados,
sémolas, pan, harinas, galletas, pasteles, etc. El arroz
y el maiz no lo contienen.

Con todo ello existe riesgo de contaminacién cruzada,
es decir, que los articulos que no contienen gluten de
forma natural pueden resultar contaminados si se ela-
boran en la misma linea de produccién o se transpor-
tan junto con alimentos que lo contengan. Por todo ello
es importante educar en los cuidados alimentarios que
deben seguir en el caso de la celiaquia para evitar pro-
blemas de salud.

DEPORTE

Hay que destacar el papel que desempenan las activi-
dades fisicas y deportivas en beneficio de la salud fisica
y mental para las personas con discapacidad. Ademds,
la préctica deportiva recreativa se considera esencial
para completar el proceso de inclusién social, ya que
proporciona nuevas experiencias corporales, redefine
sus capacidades fisicas e incrementa la confianza para
la realizacién de nuevas actividades fisicas, entre otras.
Por tanto, los beneficios estdn referidos a la mejora de
la condicién fisica, de la salud mental y de las habili-
dades para la vida diaria. Es fundamental incidir en
un estilo de vida saludable evitando el sedentarismo y
fomentando las actividades de ocio y actividades recre-
ativas.

A nivel fisico, la actividad fisica es fundamental para
activar gran parte de las funciones de nuestro orga-
nismo, circulacién, respiracion... También influye en el
desarrollo psicomotriz, el crecimiento saludable, la pre-
vencién del sobrepeso y obesidad, la mejora del tono
muscular, ayuda a vencer el estreAimiento, favorece la
oxigenacién, previene enfermedades cardiovasculares
ligadas al sedentarismo, etc.

A nivel psicosocial, la préctica deportiva fomenta el tra-
bajo en equipo, la gestién de emociones, mejora el
rendimiento escolar, mejora la comunicacién corporal
y promueve la adquisicién de hdbitos de higiene, entre
otros. El ejercicio fisico supone una forma sana y nece-
saria para canalizar emociones, participa en la madu-
racién de la persona, y en la construccién de una iden-
tidad y autoestima apropiadas.

Los beneficios de la préctica deportiva para las perso-
nas con SD, tienen una trasferencia directa a otros dmbi-
tos de la vida. Estos estén basados fundamentalmente
en el planteamiento de conseguir tres objetivos princi-
pales: mejorar la relacién del deportista con su entorno,
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adquirir habilidades para la vida independiente e incen-
tivar la capacidad de decisién. En este caso, los deter-
minantes de participacién en actividades fisicas y ejer-
cicio de personas con SD que se deben considerar son
las caracteristicas personales (edad, nivel de apoyos y
conducta adaptativa y condicién actual de salud), los
beneficios percibidos, las barreras socio emocionales y
las barreras de acceso a los servicios deportivos (infor-
mativos, comunicativos y de formacién de los profe-
sionales en ellos). Por ese motivo, los contextos inclusi-
vos de prdctica deportiva son ideales para favorecer la
normalizacién, el acceso de las personas con discapa-
cidad en condiciones de igualdad, asi como una herra-
mienta fundamental para la salud.

Para la préctica deportiva, se pueden valorar diferen-
tes aspectos:

Valoracién el estado cardiovascular; observando
cambios en la frecuencia cardiaca en respuesta a
la actividad, cambios ECG que reflejen isquemia o
arritmia, etc.

Valoracién del estado respiratorio: comprobando
si existen antecedentes de enfermedades respira-
torias, o si se produce disnea, molestias de esfuerzo,
tos nocturna, expectoracién, etc.

Valoracién de la movilidad: observaremos el tono
muscular, la fuerza, si tiene sintomas fisicos como
el cansancio, la debilidad, alguna dificultad de
movimiento por problemas articulares o deficien-
cias motoras. También tendremos que tener siem-
pre presentes la inestabilidad atlantoaxoidea, ya
que en estos pacientes las articulaciones son més
laxas y las vértebras pueden perder su alineacién,
por lo que habré que insistir constantemente para
corregir vicios a la hora de sentarse de forma inco-
rrecta.

Valoracién de la higiene postural: el objetivo bésico
es evitar todo tipo de desviaciones de la columna.

SUENO Y DESCANSO

El descanso es determinante para la salud. Las mejorias
en el suefo hacen que mejore la salud fisica y emo-
cional, asi como posiblemente la atencién y el apren-
dizaje. Algunas alteraciones en el patrén de suefio pue-
den tener consecuencias en el estado emocional y la
conducta.

Diversos problemas médicos, tanto fisicos como psi-
quicos, que pueden estar asociados con el SD derivan
en una alteracién de la calidad del suefo, un hecho
que a su vez estd relacionado con numerosas patolo-
gias: problemas cardiorrespiratorios, enfermedades de
la tiroides, obesidad, ansiedad, etc. Uno de los tras-
tornos mds comunes en las personas con SD, la apnea
obstructiva del suefio, deteriora la calidad del suefo
con su «fragmentacién» y puede desencadenar pro-
blemas como sonambulismo, pesadillas o despertares
en estado de confusién. La evaluacién periddica de los
trastornos del suefio y de sus causas en las personas con
SD es bésica para evitar su agravamiento con el creci-
miento.

El tratamiento de las alteraciones del suefio se basa
principalmente en técnicas de modificacién de con-
ducta, que eliminen los comportamientos inadecuados
y restablezcan unos hdbitos saludables antes de ir a
dormir.

Principalmente se aplicardn las normas de higiene del
suefio acordes segUn la edad y técnicas de control de
estimulos para promover las condiciones y rutinas que
facilitan un suefo efectivo.

Consejos para mantener una buena calidad de suefio:
Mantener unos horarios de acostarse/levantarse
regulares cada dia de la semana.

No pasar un exceso de horas en la cama. Las per-
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sonas con SD no necesitan dormir més que las
personas de la poblacién general de su misma
edad.

No realizar siestas superiores a 20 minutos, ni des-
pués de las 18 h de la tarde.

Realizar actividad fisica e intelectual, con exposicién
a la luz natural, durante el dia.

No realizar actividades excitantes antes de ir a dor-
mir.

No comer copiosamente ni tomar bebidas esti-
mulantes antes de dormir.

Mantener la habitacién a oscuras por la noche y
asegurarse que el colchén es cémodo.

SEXUALIDAD

Se debe abordar de forma multidisciplinar todos los
aspectos referidos a la sexualidad en los cuales la per-
sona podria mostrar cierta preocupacién, como puede
suceder en la adolescencia o respecto a la anticon-
cepcion.

La sexualidad de una persona tiene componentes fisi-
cos, psicolégicos, sociales y culturales, por lo que se
deben valorar todos los elementos relevantes para
determinar el estado de bienestar sexual.

Las personas con SD tienen los mismos intereses e incli-
naciones sexuales que sus pares sin SD y deben adap-
tar hdbitos y actitudes saludables en relacién a su sexua-

lidad.

Tienen que evitar muestras de afecto desmedido hacia
los extrafios, diferenciar conductas aceptables en privado
pero no en lugares publicos. Hay que ensefarle a que
rechacen tocamientos inapropiados y a que informen
a sus progenitores si eso ocurre.

Es fundamental la educacién sobre la afectividad, la
sexualidad, las relaciones y el control de natalidad por
lo que se recomienda un enfoque mas completo que
tenga en cuenta la capacidad de la persona con SD
para comprender estas situaciones y prestarle todos
aquellos apoyos que necesiten para que vivan una
sexualidad adecuada. Esta informacién y apoyo se
deberén proporcionar de forma coordinada por toda
la red familiar y de profesionales que intervengan en la
persona.
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COGNICION, IDENTIDAD

Y AUTOPERCEPCION

Es importante tener una estimacién del nivel cognitivo
de la personay sus capacidades adaptativas a los diver-
sos dmbitos que componen su vida y en relacién a la
edad.

Ofrecer los apoyos ajustados e individualizados a
cada necesidad que pueda surgir en al dmbito de
la comunicacién, autonomia, toma de decisiones
y afrontamiento de circunstancias adversas.

Estar atentos a la deteccién precoz de alteracio-
nes emocionales, del comportamiento o a la pre-
sencia de un deterioro cognitivo que pueda ser
compatible con demencia.

Vigilar si surgen alteraciones perceptivas por pro-
blemas de visién, de audicién, de olfato de gusto
o sensibilidad téctil. Recoger informacién sobre si
la persona tiene dolor, tipo, localizacién, intensidad
y si estd o no controlado, asi como su repercusién
en las actividades que realiza.

Es relevante prestar atencién a la presencia de proble-
mas en la esfera personal en relacién con: su imagen
corporal, autovaloracién, capacidades, dificultades y
aceptacién de las propias limitaciones.

Transmitirles que la autoestima es contemplarse a si
mismo con sentido de dignidad, respeto y una imagen
y concepto adecuados de ellos mismos. Encontrar mane-
ras de fomentar y promover la identidad y autoper-
cepcién através de aceptar “quiénes somos”, con pleno
conocimiento, sentido de competencia, desarrollos de
los talentos propios, y percibirse amado y aceptado
por la familia y entorno.

La mayoria de las personas con SD viven unas vidas
plenas y felices. Pero existen etapas de transiciéon en
sus vidas, en las que pueden tener especiales dificulta-
des: adolescencia, estudios superiores, encontrar
empleo, relaciones de pareja, toma de conciencia de las
propias limitaciones

En este sentido, consideramos que es importante no
someter a las personas con SD a falsas creencias o
posibilidades sobre ellos mismos (algo muy individua-
lizado a cada persona, pues la variabilidad interindivi-
dual en ellos es muy amplia), ni al cumplimiento de
expectativas imposibles o desajustadas a sus capaci-
dades emocionales, funcionales y adaptativas. Igual-
mente conviene evitar la sobreproteccién y motivarles
al desarrollo més amplio posible de sus capacidades.

A primera vista puede parecer que, cuanta mayor con-
ciencia tiene un joven adulto con SD de sus limitacio-
nes, menor aceptacién tendré de su propia realidad,
sin embargo, no es lo que confirman las estadisticas.
Lo que si parece evidente es que la no aceptacién y el
auto rechazo puede influir decisivamente en el
desarrollo de alteraciones emocionales y conductas
desadaptativas.

ROL Y RELACIONES INTERPERSONALES

Es necesario fomentar hébitos de juego y actividades
de ocio y tiempo libre en familia o asociaciones y pro-
piciar grupos de amigos, dosificando las horas de tele-
visién, videojuegos o juegos en solitario. Hay que abor-
dar de forma multidisciplinar la adolescencia, la
sexualidad, la anticoncepcién, el trabajo, la vida inde-
pendiente, sin olvidarnos de la prevencién de toxico-
manias (alcohol, tabaco, drogas). Todo ello es bene-
ficioso para la persona.
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¢Hay nuevas perspectivas? La actual disponibilidad de
modelos animales de SD, generalmente ratones, pero
también nuevos modelos experimentales, como los orga-
noides, abre la posibilidad de identificar y estudiar nue-
vos productos o fdrmacos. A pesar de que los resulta-
dos pueden ser muy positivos en animales, eso no
significa que esos fdrmacos puedan ser inmediata-
mente utilizados en las personas con SD. Han de ser
sometidos a estrictos controles para comprobar que,
primero, en la especie humana carecen de efectos
secundarios o de toxicidad y segundo, que muestran
eficacia real. Es posible que, en el futuro, a un plazo
imposible de precisar, las personas con SD puedan
beneficiarse de la aplicaciéon progresiva médica de tera-
pias basadas en la modificacién parcial del material
genético, pudiendo silenciarse o eliminarse genes cuyo
exceso esté claramente implicado en el desarrollo de
alteraciones graves para la salud.

Un ejemplo de esas terapias correctoras es la epigalo-
catequina-galato (EGCG), principal polifenol presente
en los extractos del té verde. Este compuesto, entre otros
efectos, es capaz de inhibir in vitro la actividad de la pro-
teina DYRK1A, que estd en exceso de dosis en las per-
sonas con SD, al estar triplicado el gen que la codi-
fica, DYRKTA. Este exceso es perjudicial para el
desarrollo cerebral y la capacidad cognitiva de la per-
sona.

La administracién de EGCG, si va unida a la estimula-
cién neurocognitiva, ha demostrado efectos beneficio-
sos en la memoriay en determinadas funciones ejecu-
tivas y competencias de la vida diaria. Es una sustancia
natural, que hasta la fecha no ha presentado efectos
adversos, y cuyos efectos beneficiosos provienen tam-
bién de su poder antioxidante y de la regulacién de

ofras proteinas relacionadas con la funcién neuronal.
Es una linea de investigacién que sigue abierta y crea
expectativas prometedoras, por lo que dejamos aqui
constancia, a la espera de resultados concluyentes,
aclarando que no revierte la discapacidad intelectual,
sino que mejora de algunas de sus caracteristicas aso-
ciadas.

Biomarcadores en el sindrome de Down

Los biomarcadores son cambios biolégicos (general-
mente moleculares, aunque puede haber biomarca-
dores funcionales o anatémicos), que indican un estado
funcional o patolégico. Los biomarcadores son parte de
las nuevas herramientas usadas en medicina. Se pue-
den medir objetivamente y ser evaluados como un indi-
cador de un proceso bioldgico, estado de una patolo-
gia o una respuesta a un tratamiento médico. El uso
de biomarcadores puede ser muy prometedor en cam-
pos como el de la medicina personalizada, y podria
tener un valor productivo en enfermedades como el
Alzheimer.

En relacién al dmbito genético del SD se estd avan-
zando sobre posibles biomarcadores que permitan pre-
ver el desarrollo de enfermedades asociadas y actuar
lo més preventivamente posible, pero todavia no se
han establecido biomarcadores que puedan ser usados
de forma fiable en la préctica clinica salvo la neuroi-
magen secuencial (principalmente exploraciones basa-
das en PET) para los casos de neurodegeneracién,
como enfermedad de Alzheimer, Parkinson o esclerosis
multiple. Sin embargo, hay mucho interés por los nue-
vos biomarcadores plasmdticos para la enfermedad
de Alzheimer, y son previsibles avances sobre ellos en
los préximos anos.
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Control de salud y exploraciones

En cada visita médica a una persona con SD, junto a la
anamnesis y reconocimiento que correspondan al motivo
de la consulta, habrd que recordar las recomendacio-
nes que este Programa de Salud detalla, ademds de
interesarnos por la familia y la situacién social. Siempre
que la edad y el nivel cognitivo lo permitan, nos dirigi-
remos directamente a la persona con SD, y le daremos
las explicaciones precisas, como muestra de respeto y
consideracioén.

ATENCION AL RECIEN NACIDO

Si ya habia un diagnéstico prenatal de la trisomia esta-
remos preparados para atenderle en ese sentido, no
obstante, ningln recién nacido se escapa del proto-
colo habitual:

B Exploracién clinica completa.

B Dentro de la exploracién neurolégica, especial
atencién al tono muscular.

B Descarte de malformaciones congénitas externas e
internas.

B Valoracién del transito digestivo.

B Exploracién oftalmolégica: deteccién precoz de
cataratas congénitas.

B Cribado auditivo: otoemisiones acUsticas o/y PEATC.

B Cribado de enfermedades metabélicas congéni-
fas.

B Ante la sospecha clinica de SD, solicitud del estu-
dio genético que lo confirme: cariotipo, FISH, efc.

B Ensospecha de SD, el estudio cardiolégico incluird
ecocardiograma.

B Andlitica de sangre: tener presente la posibilidad
del trastorno mieloproliferativo transitorio.

Antes del alta hospitalaria:

B Informacién veraz acerca del SD y si asi lo desean
los padres, ponerles en contacto con la institucién
mdés préxima dedicada al SD y explicarles las ven-
tajas del contacto con otros familiares.

B Proveer a la familia de las curvas de crecimiento
especificas.

B Evaluar la situacién familiar, y si fuera preciso, con-
tactar con los servicios sociales.

m  Derivacién al equipo de Atencién Temprana.

B Educacién para la salud con especial atencién a la
lactancia materna.

DESDE EL NACIMIENTO HASTA LOS SEIS

MESES

Exploraciones clinicas y complementarias, con espe-
cial referencia a:

B Exploracién del estado general y nutricional.

B Vacunacién segun calendario, si es posible, el
ampliado para el SD.

B Seguimiento de enfermedades previas, si las
hubiera, y actuacién consiguiente.

B Asegurar que se han realizado los controles e indi-
caciones de la visita anterior: vista, audicién, cora-
z4n, digestivo, tono muscular y articulaciones...

M Valoracién antropométrica segin las tablas espe-
cificas para SD.

B Valoracién del desarrollo psicomotor y seguimiento
de la Atencion Temprana.

1 Resultado del estudio cromosémico y consejo gené-
tico correspondiente.

M Educacién para la salud y prevencién de acciden-
fes.

B Insistir en la lactancia materna.

B Interesarnos por la situacién social y familiar.

ENTRE 6 Y 12 MESES

Exploraciones clinicas y complementarias, con espe-
cial referencia a:

B Exploracién del estado general y nutricional.
B Vacunacién segin calendario, si es posible, el
ampliado para SD.
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Control de salud y exploraciones

Seguimiento de enfermedades previas, si las
hubiera, y actuacién consiguiente.

Asegurar que se han realizado los controles e indi-
caciones de la visita anterior: vista, audicién, cora-
z4n, aparato digestivo...

Valoracién antropométrica segun las tablas espe-
cificas para SD.

Valoracién del desarrollo psicomotor y coordinacién
con Atencién Temprana.

No olvidar piel, articulaciones, y érganos genitales,
si no se hubiera realizado antes.

Educacién para la salud y prevencién de acciden-
tes.

Alimentacién complementaria. Habito deposicio-
nal.

Interesarnos por la situacién social y familiar.

ENTRE EL ANO Y LOS 5 ANOS

Exploraciones, al menos anuales, clinicas y com-
plementarias, con especial referencia a:
Exploracién del estado general y nutricional.
Vacunacién segin calendario, si es posible, el
ampliado para SD.

Seguimiento de enfermedades previas, si las
hubiera, y actuacién consiguiente.

Asegurar que se han realizado los controles e indi-
caciones de la visita anterior: vista, audicién, cora-
z6n, digestivo, tiroides, piel...

Valoracién antropométrica segun las tablas espe-
cificas para SD.

Valoracién del desarrollo psicomotor y coordinacién
con Atencién Temprana, con los profesionales de
la asociacién SD y con los servicios de apoyo a la
escolarizacién. Inicio del lenguaije.

Deteccién de problemas de conducta.

Evaluacion tiroidea anual.

Evaluacién oftalmolégica anual.

Evaluacién auditiva anual.

Denticién: inicio de controles odontolégicos.
Evaluacién del suefio con atencién al SAOS.
Evaluacién cardiolégica.

Despistaje de enfermedad celiaca.

Evaluacién ortopédica con estudio de la marcha:
luxacién de rotula o cadera, estudio del pie, ali-
neacién de la columna, valoracién clinica de refle-
jos osteotendinosos y fuerza muscular en miem-
bros inferiores. Tener presente la posibilidad de
estudio radiolégico por inestabilidad atlantoaxoi-
dea, especialmente en aquellas personas que rea-
lizan determinadas actividades deportivas.
Educacién para la salud y prevencién de acciden-
tes, con ensefianza de hdbitos higiénicos y de salud.
Paso a alimentacién normalizada. Hébito deposi-
cional.

Interesarnos por la situacién social y familiar.

ENTRE LOS 6 Y 12 ANOS

Exploraciones clinicas y complementarias, con espe-

cial referencia a:

Exploracién del estado general y nutricional. Pre-
vencién de obesidad.

Vacunacién segin calendario, si es posible, el
ampliado para SD.

Seguimiento de enfermedades previas, si las
hubiera, y actuaciéon consiguiente.

Asegurar que se han realizado los controles e indi-
caciones de la visita anterior: vista, audicién, cora-
z6n, celiaquia, tiroides, piel, hdbito deposicional....
Control del desarrollo sexual. Posible interés de
una evaluacién ginecolégica en nifas preadoles-
centes. Exploracién testicular obligatoria.
Valoracién antropométrica segun las tablas espe-
cificas para SD.
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Control de salud y exploraciones

B Valoracién del desarrollo psicomotor y coordinacién
con los profesionales de la asociacién SD y con
los servicios de apoyo a la escolarizacién. Inser-
cién educativa. Desarrollo del lenguaije.

B Atencién ala conducta, por su impacto en la fami-
lia, colegio y sociedad. Realizar la evaluaciéon
correspondiente

B Andlitica con hemograma y bioquimica: controles
tiroideos anuales.

B Evaluacién oftalmolégica cada dos afios en ausen-
cia de patologia.

B Evaluacién auditiva cada dos afos en ausencia de
patologia.

m  Controles odontolégicos y hébitos de higiene buco-
dental.

B Evaluacién del suefo con atencién al SAOS.

B Evaluacién ortopédica con estudio de la marcha:
luxacién de rotula o cadera, estudio del pie, ali-
neacién de la columna, valoracién clinica de refle-
jos osteotendinosos y fuerza muscular en miem-
bros inferiores. Tener presente la posibilidad de
estudio radiolégico por inestabilidad atlantoaxoi-
dea, especialmente en aquellas personas que rea-
lizan determinadas actividades deportivas.

B Educacién para la salud, prevencién de accidentes
y fomento del deporte y ocio inclusivo.

B Interesarnos por la situaciéon social y familiar.

ENTRE LOS 13 Y 18 ANOS

Exploraciones clinicas y complementarias, con espe-
cial referencia a:

B Exploracién del estado general y nutricional. Explo-
racién testicular. Prevencién de obesidad.

B Vacunacién segin calendario, si es posible, el
ampliado para SD.

B Seguimiento de enfermedades previas, si las
hubiera, y actuacién consiguiente.

Asegurar que se han realizado los controles e indi-
caciones de la visita anterior: vista, audicién, cora-
z6n, celiaquia, tiroides, piel, hdbito deposicional,
SAOS...

Control del desarrollo sexual. Evaluar el interés de
una afencién ginecolégica en mujeres.
Valoracién antropométrica segun las tablas espe-
cificas para SD.

Valoracién del desarrollo psicomotor y coordinacién
con los profesionales de la asociaciéon SD y con
los servicios de apoyo.

Valoracién psicolégica, con atencién a la adoles-
cencia, a la identidad, a la conducta, maduraciéon
de la personalidad y socializacién. Seguimiento
especializado.

Analitica con hemograma y bioquimica: controles
tiroideos anuales.

Evaluacién oftalmolégica cada dos afios en ausen-
cia de patologia.

Evaluacién auditiva cada dos afios en ausencia de
patologia.

Controles odontolégicos y hdbitos de higiene buco-
dental.

Evaluaciéon ortopédica con estudio de la marcha:
luxacién de rotula o cadera, estudio del pie, ali-
neacién de la columna, valoracién clinica de refle-
jos osteotendinosos y fuerza muscular en miem-
bros inferiores. Tener presente la posibilidad de
estudio radiolégico por inestabilidad atlantoaxoi-
dea, especialmente en aquellas personas que rea-
lizan determinadas actividades deportivas.
Educacién para la salud y prevencién de acciden-
fes.

Interesarnos por la situacién social y familiar.
Control de farmacos, en su caso.

Acciones de cara a la insercién social y educativa
y de capacitacién prelaboral. Apoyo a la autode-
terminacién y autogestion.
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ED

Control de salud y exploraciones

DULTA

Exploraciones clinicas y complementarias, con espe-

cial referencia a:

Exploracién del estado general y nutricional. Pre-
vencién de obesidad.

Controles incluidos en los programas oficiales de
atencién a la poblacién general.

Vacuna antigripal anual y resto de vacunas del
adulto segin calendario.

Seguimiento de enfermedades previas y procesos
crénicos que hubiera, y actuacién consiguiente.
Asegurar que se han realizado los controles e indi-
caciones de la visita anterior: vista, audicién, cora-
z6n, celiaquia (cada 5 afos), tiroides, piel, SAOS
(cada dos afos hasta los 40 afios y anual en ade-
lante),...

Coordinacién con los profesionales de la asocia-
cion SD.

Seguimiento neurolégico: Epilepsia y enfermedad
de Alzheimer.

Atencién a la salud mental que permita descartar
un trastorno psiquidtrico y remitir a especialista si
procede

Analitica con hemograma y bioquimica: controles
tiroideos anuales.

Evaluacién oftalmolégica cada dos afos en ausen-
cia de patologia.

Evaluacién auditiva cada dos afios en ausencia de
patologia.

Controles odontolégicos y hdbitos de higiene buco-
dental. Masticacién y deglucién.

Evaluacién cardiolégica: ecocardiograma cada 5-10
afos.

Valoracién ortopédica cada dos afos hasta los 40
afos y luego anual, con atencién a la osteoporosis
y artrosis.

Educacién para la salud y prevencién de accidentes.
Interesarnos por la situacién social y familiar. Apoyo
a la autodeterminacién y autogestion. Valorar el
riesgo social.

Control de fdrmacos, en su caso, suprimiendo lo no
necesario.
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Pardmeitros somatométricos
de referencia



NIN’OS: 0 a 15 aﬁos NOMBRE ...................................................................

PERIMETRO CRANEAL HISTORIA Nn® ........oooinn, FECHA DE NACIMIENTO...........coooiiiiinni

/ Perimetro craneal 0 — 3 afios

30

Meses

p97
p90
p75
p50
p25

Afos

Edicion realizada por FCSD

Tablas de crecimiento actualizadas de los nifios espafioles con sindrome de Down F D
(Centro Médico Down de la Fundacié Catalana Sindrome de Down -FCSD-). 'YX )
X. Pastor, L. Quinto, M. Corretger, R. Gassio, M. Hernandez y A. Serés. SD-DS
Revista Médica Internacional sobre el sindrome de Down, (2004;8:34-46).

Fundacié Catalana Sindrome de Down
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NINOS: 0 a 3 aflOS NOMBRE ...

LONGITUD / PESO HISTORIAN® ..o FECHA DE NACIMIENTO. ..ot
0 6 12 18 24 30 Meses 36

100

Longitud-Talla 0 — 3 afios p97

p75
p50
p25
p10

A

p97

p90
p75
p50
p25
p10
p3

12 18 30 Meses 36

Edicion realizada por FCSD

Tablas de crecimiento actualizadas de los nifios espaiioles con sindrome de Down

(Centro Médico Down de la Fundacié Catalana Sindrome de Down -FCSD-). ch D

X. Pastor, L. Quintd, M. Corretger, R. Gassio, M. Hernandez y A. Serés. SD-DS oee
Revista Médica Internacional sobre el sindrome de Down, (2004;8:34-46). Fundacié Catalana Sindrome de Down
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NINOS: 3 a 15 aflOS NOMBRE ...

TALLA / PESO HISTORIAN® ... FECHA DE NACIMIENTO........cciiiiiiiiiiiiiieens
Cm
180 Talla 3 — 15 afios
p97
160 P90
p75
p50
p25
140 p10
p3
120
100
Kg
30 p97
Cm 7
6 p90
3 4 5 60
Anos
p75
50 —| p50
Kg p25
40 p10
p3
30
-l
20
L —
= —
. e Peso 3 — 15 afios
10 =
3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14Aﬁ0s15
Edicion realizada por FCSD
Tablas de crecimiento actualizadas de los nifios espaiioles con sindrome de Down
(Centro Médico Down de la Fundacié Catalana Sindrome de Down -FCSD-). ch D
X. Pastor, L. Quinto, M. Corretger, R. Gassio, M. Hernandez y A. Serés. SD-DS LA
Revista Médica Internacional sobre el sindrome de Down, (2004;8:34-46). Fundacié Catalana Sindrome de Down
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NINAS: 0 a 15 afios YOMBRE

PERIMETRO CRANEAL HISTORIAN® .......oovvveenn FECHA DE NACIMIENTO...........oooiiiiieeeeaaeeiiinnn.
50
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_— _— L L
" 7 //// ———— ——_______,_—-——"—"__ - - —
v i /’//// T L
,/ // : //: [ _
40 S —T_
/ /, T
/
/
4
/
35—/ %// /
"/
/4
/ Perimetro craneal 0 —3 aflos [~
30
0 6 12 18 24 30 36
Meses
55
Cm
50 = T BEEEE=S
T T | p— [
ey — I —— [
— L == T —
— — — L [
1 — — | L R E———
— - T T L
| _—1 — —— ——— R ———
- LT — — |
1 — T
45 L — —T B —T
L~ —1T
L L —
—
Perimetro craneal 3 — 15 anos
40
3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15
Anos

Edicion realizada por FCSD

Tablas de crecimiento actualizadas de los nifios espailoles con sindrome de Down
(Centro Médico Down de la Fundaci6 Catalana Sindrome de Down -FCSD-).

X. Pastor, L. Quinto, M. Corretger, R. Gassio, M. Hernandez y A. Serés. SD-DS
Revista Médica Internacional sobre el sindrome de Down, (2004;8:34-46).

FCSD...

Fundacié Catalana Sindrome de Down
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Edicion realizada por FCSD
Tablas de crecimiento actualizadas de los nifios espafioles con sindrome de Down
(Centro Médico Down de la Fundaci6 Catalana Sindrome de Down -FCSD-). FCS D
LA A J

X. Pastor, L. Quinto, M. Corretger, R. Gassio, M. Hernandez y A. Serés. SD-DS

Revista Médica Internacional sobre el sindrome de Down, (2004;8:34-46).

126

DOWN ESPANA. PROGRAMA ESPANOL DE SALUD PARA PERSONAS CON SINDROME DE DOWN

Fundacié Catalana Sindrome de Down

p97
p90
p75
p50
p25
p10

p97
p90
p75
p50
p25
p10

p3



NINAS: 3 a 15 aﬁos NOMBRE ......................................................................

TALLA / PESO HISTORIAN® ..ot FECHA DE NACIMIENTO........ccoiiiiiiiiiiiiienn,
Cm
180
Talla 3 — 15 afios
160
p97
p90
- o p75
p50
140 =
> . —— p10
120 ~ =
- 15
~ 14
~ 13
100 = 12
= 11 Kg
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80 9 70
8
Cm 7 p97
3 4 5 ° 60
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40 | 25
= A~ p1 0
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5
30 >
20 = —
— = // =
—— Peso 3 — 15 afios
10 —
3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14Aﬁos15
Edicion realizada por FCSD
Tablas de crecimiento actualizadas de los nifios espaiioles con sindrome de Down
(Centro Médico Down de la Fundaci6 Catalana Sindrome de Down -FCSD-). FCS D
X. Pastor, L. Quinto, M. Corretger, R. Gassio, M. Hernandez y A. Serés. SD-DS eee
Revista Médica Internacional sobre el sindrome de Down, (2004;8:34-46). Fundacié Catalana Sindrome de Down
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Tabla de exploraciones
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Entidades de DOWN ESPANA

ANDALUCIA

DOWN ANDALUCIA. ANDADOWN
(Federacién Andaluza de Asociaciones

de Sindrome Down)

C/Tierra, 5 Acceso A.

41020 - Sevilla.

Tlfno.: 954 51 67 75. Fax: 954 51 40 06.
E-mail: coordinacion@downandalucia.org
http://www.downandalucia.org

DOWN GRANADA

C/ Perete, 36.

18014 - Granada.

Tlfno.: 958 15 16 16.

E-mail: asociacion@downgranada.org
www.downgranada.org

BESANA. ASOCIACION SINDROME DE DOWN
CAMPO DE GIBRALTAR

C/ San Nicolés 1, Edificio Mar baijo.

11207 - Algeciras (Cadiz).

Tlfno.: 956 60 53 41. Fax: 956 60 53 41.

Mévil 666 19 72 41.

E-mail: besana@hotmail.com

DOWN CADIZ. LEJEUNE

C/ Periodista Federico Joly, s/n.
11012 - Cé4diz.

Tlifno.: 956 29 32 01 / 616 324 544.
Fax: 956 29 32 02.

E-mail: downcadiz@gmail.com
www.downcadiz.com

DOWN CHICLANA. ASODOWN

Ctra. La Barrosa. Parque Publico “El Campito”, s/n.

11130 - Chiclana de la Frontera (Cadiz).
Tlfno.: 956 53 78 71. Fax: 956 53 78 71.
E-mail: asodown@hotmail.com.
http://www.asodown.com
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ASOCIACION DOWN JEREZ ASPANIDO

C/ Zaragoza, 9.

11402 - Jerez de la Frontera (Cédiz).

Tlfno.: 956 32 30 77. Mévil: 647 466 042.
E-mail: administracion@downjerezaspanido.org
www.downjerezaspanido.org

FUNDACION DOWN JEREZ ASPANIDO

C/ Zaragoza, 9.

11402 - Jerez de la Frontera (Cédiz).

Tlfno.: 956 32 30 77 Mévil: 647 466 042.
E-mail: administracion@downjerezaspanido.org
www.downjerezaspanido.org

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

Tlfno.: 956 33 69 69 Fax: 956 33 69 69.
E-mail: cedownjerez@gmail.com
www.cedown.org

DOWN BARBATE. ASIQUIPU

C/ Julio Romero de Torres n°8-10.
11160 - Barbate (Cédiz).

Tlfno.: 956 43 45 53. Fax. 956 43 35 46
E-mail: down@asiquipu.com
www.asiquipu.com

DOWN ALMERIA

C/ José Morales Abad, 10.

04007 - Almeria.

THno.: 950 26 87 77. Fax: 950 26 28 07
E-mail: almerio@asalsido.org
www.asalsido.org

DOWN EL EJIDO

C/ Cuenca n° 2, Bajo.

04700 - El Ejido (Almeria).

Tlfno.: 950 48 76 43 Fax: 950 48 76 43.
E-mail: ejido@asalsido.org



Entidades de DOWN ESPANA

FUNDACION LOS CARRILES

Poligono industrial Rubira Sola. C/ Olula del Rio,3.
04867 - Maccel ( Almeria).

Tlfno.: 950128265/ 625398675.
www.fundacionloscarriles.com

DOWN CORDOBA

C/ Maria la Judia, s/n.

14011 - Cérdoba.

Tlifno.: 957 4986 10/ 676 98 61 95.

Fox: 957 40 15 16.

E-mail: administracion@downcordoba.org
www.downcordoba.org

DOWN JAEN Y PROVINCIA

C/ Federico Mayor Zaragoza s/n.

Edificio Down Jaén.

23009 - Jaén.

Tlfno.: 953 26 04 13. Fax: 953 08 53 33.
E-mail: info@downjaen.org

DOWN MALAGA

C/ Pierrot, 27.

29006 - Mdlaga.

Tlfno.: 952 274 040. Mévil 665 67 82 04
E-mail: downmalaga@downmalaga.com
www.downmalaga.com

DOWN RONDA COMARCA - ASIDOSER
C/ Lauria, 37-B, Local 1.

29400 - Ronda (Mélaga).

Tlfno. : 952 87 29 79 Fax: 952 87 29 79.
E-mail: asidoser@telefonica.net

DOWN 21 SEVILLA PARA LA INCLUSION SOCIAL DE
LAS PERSONAS CON SINDROME DE DOWN.

C/ Enrique Marco Dorta, N° 2 Acceso a Local Bajo.
41018 - Sevilla.

Tlfno.: 954 41 80 30 / 954 41 95 94.

Fax: 954 41 98 99.

E-mail: tsocial@aspanri.org/aspanri@aspanri.org
www.aspanri.org

DOWN SEVILLA Y PROVINCIA

Avda. Cristo de la Expiracién, s/n, bajos, Local 4.
41001 - Sevilla.

THno.: 954 90 20 96. Fax: 954 37 18 04.
E-mail: info@downsevilla.org
www.downsevilla.org

DOWN HUELVA AONES

Calle Tesoro del Carambolo sn.
21007 - Huelva.

THno.: 959 50 59 14 / 651 170 929.
E-mail: aoneshuelva@hotmail.com
www.nuestronombre.es/aones
www.downelejido.org

DOWN HUELVA. VIDA ADULTA

Direccién Fiscal: C/ Rascén, 24 1°B.

21001 - Huelva.

Local para envio de Documentacién administrativa:
Plaza de La Malaguefa, Bloque 30-31.

21006 - Huelva.

Tlfno.: 959 22 39 90 / 602 81 22 88.

E-mail: avadi-downhuelva@hotmail.com

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
www.downhuesca.com

DOWN ZARAGOZA

C/ Lagos de Coronas, 30-34.

50011- Zaragoza.

Tlfno.: 976 38 88 55. Fax: 976 38 88 55.
E-mail: fundacion@downzaragoza.org
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UP& DOWN ZARAGOZA
C/ Luis Oro 9, 2° izquierda
50005 - Zaragoza.

Tlno.: 671 589 959.
E-mail info@upanddown.es

DOWN PRINCIPADO DE ASTURIAS

C/ Historiador Juan Uria, 11.

33011 - Oviedo.

Tlno.: 98 511 33 55. Fax: 98 511 69 26.
E-mail: downasturias@downasturias.org
www.downasturias.org

BALEARES

FUNDACION ASNIMO.

Ctra. Palma - Alcudia, Km. 7,5.

07141 - Marratxi (Baleares).

THno.: 971 60 49 14. Fax: 971 60 49 98.
E-mail: asnimo@asnimo.com.
www.asnimo.com

DOWN MENORCA

Avenida Menorca, 27 Local 1.
07703 - Mahén.

Tino.: 871 59 07 00.

E-mail: info@downmenorca.org

FUNDACION SINDROME DE DOWN DE ISLAS
BALEARES (FSDIB)

Crta. de Palma-Alcudia Km. 7,5.

7141 - Marratxi.

Tel.: 971 604 995. Mévil: 636 736 026.

E-mail: asnimotutela@hotmail.com

direccion@fsdib.es
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CANARIAS

ASOCIACION SINDROME DE DOWN DE LAS
PALMAS

C/ Eusebio Navarro, 69, 3°.

35003 Las Palmas de Gran Canaria.

THno.: 928 36 80 36. Mévil: 674 12 22 14.
E-mail: inffo@downlaspalmas.com
www.downlaspalmas.com

DOWN TENERIFE. TRISOMICOS 21

C/ Henry Dunant S/N.

IES José de Anchieta 2° Planta.

38203 San Cristébal de la Laguna (Tenerife).
THno.: 922 26 11 28. Fax: 922 26 11 28.
E-mail: asociacion21@gmail.com
www.downtenerife.com

CANTABRIA

FUNDACION SINDROME DE DOWN DE CANTABRIA
P° General Davila, 24 A, 1° C.

39005 - Santander.

Tlfno.: 942 27 80 28

E-mail: administracion@downcantabria.com

CASTILLA Y LEON

DOWN CASTILLA Y LEON

C/ Alcotan 35 local.

47012 - Valladolid.

Tlfno.: 983 22 78 06. Fax: 983 22 78 06.
E-mail: downcyl@downcastillayleon.es.
www.downcyl.org

DOWN AVILA

Avda de Espafia n® 35, bajo.
05004 - Avila.

Tlfnos.: 920 25 62 57 /22 26 40.
Fax: 920 25 34 48.
www.downavila.es



Entidades de DOWN ESPANA

FUNDABEM. FUNDACION ABULENSE PARA
EL EMPLEO

C/ Rio Tera, N° 17. Poligono de las Hervencias.
05004 - Avila.

Tlfnos: 920 22 39 47 /920 35 10 54 / 649 440 257.

Email: dirprogramas@fundabem.es.
www.fundabem.com

DOWN LEON. AMIDOWN

Calle San Antonio s/n. Grupo Escolar Cervantes.
24008 - Ledn.

Tlfno.: 987 08 49 48. Fax: 987 80 79 48.
E-mail. amidown@amidown.org.
www.amidown.org

DOWN BURGOS

Paseo de Pisones, 49.

09001 - Burgos.

Tlfno.: 947 20 94 02. Tlfno Cepap.: 947 27 41 22.
E-mail: downburgos@sindromedownburgos.org.
www.sindromedownburgos.org

ASDOPA. ASOCIACION SINDROME DE DOWN
DE PALENCIA

C/ Antonio Alamo Salazar, 10 baijo.

34004 - Palencia.

Tlfno: 979 71 09 13 Fax: 979 71 09 13.

E-mail: downpalencia@downcastillayleon.es

DOWN SALAMANCA

C/ Francisco Gil, 11-13.

370083 - Salamanca.

Tlfno.: 923 18 79 03. Fax: 923 18 79 03
E-mail.: downsalamanca@downcastillayleon.es
www.downsalamanca.org

DOWN SEGOVIA

Centro Integral de Servicios Sociales CISS.
C/ Andrés Reguera, s/n (B® de la Albuera).
40004 - Segovia.

Tlfno.: 921 44 33 95.

E-mail: asidosegovia@gmail.com.
www.downsegovia.es

DOWN ZAMORA

C/ San Lazaro, 6, 2°E.

49025 - Zamora.

Tlfno.: Domicilio social: 980 51 08 64.

E-maiil.:
sousasan06@gmail.com/a.s.down.zamora@gmail.com

DOWN VALLADOLID.

Plaza Uruguay, s/n (Arturo Eyries).

47014 - Valladolid. Apartado de correos 5353.
Tlfno.: 983 22 09 43. Fax: 983 22 81 26.
E-mail: downvalladolid@downcastillayleon.es.
www.downvalladolid.org.

CASTILLA-LA MANCHA

DOWN CASTILLA LA MANCHA

Vivero de Empresas.

Calle de Dinamarca, 4. Planta 3, modulo n°1
45005 Toledo

Tfno.: 925 114 555. Mévil: 697 942 238
E-mail: federacion@downcastillalamancha.org

DOWN CIUDAD REAL. CAMINAR

C/ Socuellamos n°3. 13005 - Ciudad Real.
THno.: 926 21 47 02.

Centro atencién temprana: 926 21 47 02.
E-mail: downcaminar@downcaminar.org

DOWN GUADALAJARA

C/ Tomdas Camarillo N° 21.

19005 - Guadalajara.

Tlfno.: 949 22 27 44. Mévil: 607 61 22 39.
Fax: 949 22 27 44,

E-mail: administracion@downguadalajara.org
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DOWN TOLEDO

C/ Rio Marches, parcela 44 nave 2. 45007 - Toledo.
Tlfno.: 92523 41 11. Fax: 925 24 50 09.

E-mail: administracion@downtoledo.org.
www.downtoledo.org

DOWN CUENCA

Paseo del Pinar s/n, chalet.

16003 - Cuenca.

THno.: 969 21 13 29. Fax: 969 21 13 29.
E-mail: asindocu@hotmail.com

ASOCIACION aDown. Asociacion SD Valdeperias
C/ Bataneros, 7

Apdo. de Correos 270

13.300 - Valdeperias (Ciudad Real).

Tlfno.: 926 32 01 68. Mévil: 686 23 72 80.

E-mail: asociacionadown@gmail.com
www.adown.es

DOWN TALAVERA

Sede: Avda. de Madrid s/n.

Instituto de Ciencias de la Salud, 2 planta.
45600 - Talavera de la Reina.

Tlfno.: 652 49 29 89.

E-mail: administracion@downtalavera.org
www.downtalavera.org

DOWN CATALUNYA - COORDINADORA SINDROME
DE DOWN DE CATALUNYA

C/ Pere Vergés, N° 1 planta 8, Puerta 7.

08020 - Barcelona.

THno.: 93278 08 11.

E-Mail: info@sindromedown.cat
www.sindromedown.cat

DOWN LLEIDA

Placa Sant Pere, 3 baixos.

25005 - Lleida.

Tlfno.: 973 22 50 40. Fax: 973 22 50 40.

E-mail: inffo@downlleida.org
www.downlleida.org

FUNDACIO PROJECTE AURA

Rda. General Mitre, 174.

08006 - Barcelona.

Tno.: 93 417 76 67. Fax: 93 418 43 17.
E-mail: info@aurafundacio.org
www.aurafundacio.org

DOWN GIRONA. ASTRID 21

C/ Riera de Mus , 1.

17003 - Girona.

THno.: 972 23 40 19. Fax: 972 22 27 48.
www.astrid21.org

DOWN SABADELL. ANDI

Calle de la Republica n® 35-39.
08202 - Sabadell.

THno.: 93 725 07 99.
Administracién 608 79 28 23.

At. Psicopedagogica: 608 792 823.
At. Insercién laboral: 608 792 826.
E-mail: info@andisabadell.org
www.andisabadell.org

DOWN TARRAGONA

Paseo Misericordia N° 28 Bajos 1.

43205 - Reus (Tarragona).

Tlfno.: 977 756 536. Mévil: 695 177 108 /09.
E-mail: info@downtarragona.org
www.downtarragona.org

FUNDACION CATALANA SINDROME DE DOWN
C/ Comte Borrell, 201-203, entresuelo.

0802 - Barcelona (Catalufia).

Tlfno.: 932 157 423. Fax 932 157 699.

E-mail: efranquet@fcsd.org

www.fcsd.org/es/
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TALITA FUNDACION PRIVADA

Santalé, 10 2°1°.

08021- Barcelona

Tlfno.: 93 434 43 55. Mévil 902 302 203.
Fax 93 434 43 55.

E-mail: info@fundaciontalita.org
www.fundaciontalita.org

CEUTA

DOWN CEUTA

C/ Velarde, 25. Edificio “Don Manuel” - Bajo, 1.
51001 - Ceuta.

Tlfno.: 956 51 03 85.

Coordinadora del centro, Marina 657 60 36 16.
Fax: 956 51 69 83.

E-mail: downceuta@hotmail.com

EXTREMADURA

DOWN EXTREMADURA

C/ José Hierro, s/n.

06800 - Mérida (Badajoz).

Tlfnos.: 924 33 07 37/ 924 31 71 50.
Fax: 924 31 79 98.

DOWN MERIDA

C/ José Hierro, s/n.

06800 - Mérida (Badajoz).

Tlfno.: 924 31 71 50. Mévil: 618 653 287.
E-mail: direccion@downmerida.com
programas@downmerida.com
www.downmerida.com

DOWN BADAJOZ.

Asociacién Sindrome de Down de Badajoz
Avda. Maria Auxiliadora, n® 2.

06011 - Badajoz.

Tlfno.: 924 25 91 35. Fax: 924 25 91 35.
E-mail: somosdownbadajoz@gmail.com

DOWN ZAFRA

Avda. de la Estacién, 105. 06300 Zafra (Badajoz).
Tlfno.: 924 555 763.

E-mail: direccion@downzafra.org

DOWN DON BENITO - VVA DE LA SERENA
Centro Educativo Municipal.

C/ San Juan, 3- 2° Planta.

06400 Don Benito (Badajoz).

Tlfno.: 924 808 160.

E-mail: direccion@downdonbenito.es

DOWN PLASENCIA

Avda. Virgen del Puerto, s/n.

(C. Menores Valcorchero).

Notificaciones al: Apdo Correos 136.
10600 - Plasencia (Céceres).

Tifno.: 927 42 63 90. Mévil: 630 790 755
Fax: 927 42 63 90.

E-mail: direccion@downplasencia.org

DOWN CACERES

Plaza de Espiritu Santo, s/n.

10005 - Céceres.)

Tlfnos.: 927 22 74 35 / 927 21 22 33.
E-mail: direccion@downcaceres.org

FEDERACION DOWN GALICIA

RUa Alejandro Novo Gonzdlez, 1.

15706 - Santiago de Compostela (A Corufia).
Tlfno.: 981 58 11 67. Fax: 981 53 44 56.
E-mail: downgalicia@downgalicia.org
www.downgalicia.org

DOWN FERROL. TEIMA

C/ Alvaro Cunqueiro N°1 Entlo.

15403 - El Ferrol (La Coruna).

THno.: 981 32 22 30. Fax: 981 32 22 30.
E-mail: teimadownferrol@teimadownferrol.org
www.down-teima.iespana.es
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DOWN LUGO

C/ Miguel de Cervantes, 34 bajo.

27003 - Lugo.

Tlfno.: 982 24 09 21. Fax: 982 24 09 21.
E-mail: downlugo@downlugo.org
www.downlugo.org

DOWN PONTEVEDRA “XUNTOS”
C/Gorgullén, 41.

36003 - Pontevedra

Tlfno.: 986 86 55 38. Fax: 986 86 55 38.
E-mail: xuntos@downgalicia.org
www.downxuntos.org

DOWN VIGO

C/ Portela, n® 48, bajo.

36214 - Vigo (Pontevedra).
Tlfno.: 986 20 16 56.

E-mail: downvigo@downvigo.org

DOWN COMPOSTELA - FUNDACION

Rua Alejandro Novo Gonzdlez, 1.

15706 - Santiago de Compostela (La Corufa).
Tlfno.: 981 56 34 34.

E-mail: fundacion@downcompostela.org
www.downcompostela.org

DOWN CORUNA

Avda. Pedralonga, s/n. 15009 - A Corufa.
Tlfno.: 981 26 33 88.

E-mail: administracion@downcoruna.org
www.downcoruna.org

DOWN OURENSE

C/ Francisco Huerta y Vega n° 1 bajo izquierda.

32004 - Ourense.

Tlfno.: 988 37 03 13. Fax: 988 37 03 13.
E-mail: downourense@downgalicia.org
www.downourense.org

MADRID

FUNDACION APROCOR

C/ Vicente Morales, 5.

28043 - Madrid.

Tlfno.: 91 388 63 67. Fax: 91 721 97 96.
E-mail: sonia.arguello@fundacionaprocor.com
fundacion@fundacionaprocor.com

WWW.aprocor.com

ASOCIACION DANZA DOWN
“Compapia Elias Lafuente”.

C/ De la Costa Verde, 15.

28029 - Madrid.

Tino.: 913568601. Movil: 685 64 65 41.
E-mail: danzadownelias@gmail.com
www.danzadown.es

DOWN TRES CANTOS. SONRISAS DOWN
C/ Travesia Brisa, 6-5°B

28760 Tres Cantos

Tino.: 918032339. Mévil: 640 06 28 11.
E-mail: sonrisasdown@gmail.com

FUNDACION UNICAP

C/Cerro de Alamos Blancos, 66.
28035 - Madrid.

E-mail: mestacio@fundacionunicap.org
info@fundacionunicap.org

THno.: 626 097 314.
www.fundacionunicap.org

ASIDO CARTAGENA

Avda. de Génova n° 7 , Poligono Residencial
Santa Ana.

30319 - Cartagena (Murcia).

Tlfno.: 968 51 32 32. Fax: 968 5163 07.
E-mail: correo@asidocartagena.org
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FUNDOWN

Fundacién Sindrome de Down Regién de Murcia
P° Escultor Juan Gonzdlez Moreno 2.

30002 - Murcia.

Tlfno.: 968 22 52 79. Fax: 968 22 53 66.
E-mail: fundown@fundown.org
www.fundown.org

ASSIDO MURCIA. ASOCIACION PARA PERSONAS

CON SINDROME DE DOWN

Plaza Bohemia, 4.

30009 - Murcia.

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

www.assido.org

DOWN MURCIA. AyNOR

C/ Luis Vives, 1-B.

30110 - Cabezo de Torres (Murcia).
Tlfno.: 608 24 80 36.

E-mail: aynorjoven@gmail.com

AGUILAS DOWN

C/ Marin Men, 4 bajo.

30880 - Aguilas (Murcia).

Tlfno.: 968 41 24 08. Mévil: 626 760 291.
E-mail: aguilasdown@gmail.com

DOWN LORCA

Calle Lope Gisbert, N°26.

30800 - Lorca (Murcia).

Tlfno.: 680 788 651 (Pepe Ortufio-presidente).

669 252 736 (M® Angeles Espin-Vicepresidenta).

E-mail: downlorca@hotmail.com

DOWN CIEZA
C/Constitucién, 23, bajo.
30530 - Cieza (Murcia).

Tlfno.: 606 55 20 08.

E-mail: downcieza@gmail.com

NAVARRA

DOWN NAVARRA

Calle Cataluia, 18 bajo.

31006 - Pamplona (Navarra).

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

PAIS VASCO

DOWN ARABA. ISABEL ORBE

C/ Castillo de Lantarén n°8 Bajo.
01007 - Vitoria.

Tlfno.: 945 22 33 00.

E-mail: coordinacion@downaraba.org

FUNDACION SINDROME DE DOWN Y OTRAS
DISCAPACIDADES PAIS VASCO - DOWN PV
C/ Virgen de Begofia, 12-14 Trasera.

48006 - Bilbao.

TlfnoS.: 944 790 284 / 946 611 222.

E-mail: down@downpv.org

LA RIOJA

DOWN LA RIOJA

Plaza Martinez Flamarique n° 8- Bajo 1.
26004 - Logrofio (La Rioja).

Tlfno.: 941 27 25 95.

E-mail: roberto.vitoria@arsido.org
www.arsido.org

VALENCIA

DOWN DE CASTELLON. ASOCIACION SINDROME
DE DOWN DE CASTELLON

Avda. Alcora, 130, 1° Edificio Bancaja.

12006 - Castellén.

THno.: 964 25 14 27.

E-mail: info@downcastellon.com
www.downcastellon.com

- DOWN ESPARIA. PROGRAMA ESPARIOL DE SALUD PARA PERSONAS CON SINDROME DE DOWN



Entidades de DOWN ESPANA

FUNDACION SINDROME DE DOWN DOWNVAL “TREBALLANT JUNTS”

DE CASTELLON C/ Calle Guardia Civil 23, esc. 3, pta 3.
Avda. Alcora, 132, Baijo. 46020 - Valencia.

12006 - Castellén. Tlfno. : 667 22 07 21.

Tlfno.: 964 25 14 27 / 25 05 43. E-mail: administracion@downvalencia.es

E-mail: administracion@downcastellon.com
www.downcastellon.com

DOWN ALICANTE

Local para envio de Documentacién administrativa:
C/ Alberola, 5. Entresuelo. 03007. Alicante.

Sede Social: C/ Médico Pedro Herrero 1, bajo A.
03006 Alicante.

THno.: 96511 70 19. Fax: 96 511 70 19.

E-mail: downalicante@downalicante.org
www.downalicante.org
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