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El Sindrome de Down o trisomia 21 es la cromosoti@paas frecuente. La alteracion
genética que provoca el sindrome de Down se exppes una serie de anomalias
morfoldgicas, retraso mental y un mayor riesgo atteper ciertas enfermedades.

Los nifios con sindrome de Down deben ser contrslpdo sus pediatras de Atencion
Primaria y seguir las actividades preventivas remmiadas para su edad. El riesgo
aumentado de padecer ciertas afecciones nos tadles aplicar programas de medicina
preventiva que permiten detectar precozmente, emlgoria de los casos, las alteraciones
de salud que pueden aparecer en cada etapa d&)g/\Gue deben ser conocidas por todos
los pediatras.

La FEISD (Federacion Espafiola de Institucionesiddr8me de Down), ha elaborado
recomendaciones para la evaluacion médica con@ndadas personas con Sindrome de
Down, desde el nacimiento hasta la senectud. Enpestencia se presentan los problemas

mas frecuentes durante la edad pediatrica y las guara su deteccion precoz.

= DIAGNOSTICO DEL SINDROME DE DOWN

El diagnéstico del sindrome de Down est4 basadtagresencia de una serie de
signos, que constituyen el fenotipo del sindromé@®den, y su confirmacion por estudio
cromosomico mediante un cariotipo.

« Criterios clinicos diagnésticdd

El fenotipo de los nifios con sindrome de Down camge un conjunto de signos clinicos
gue suele ofrecer pocas dudas diagnosticas alt@ediatre ellos se encuentran cara ancha,
raiz nasal aplanada, fisuras palpebrales inclinadeis arriba en la parte exterior, epicanto,
orejas pequefias de implantacion baja. Algunas tis emracteristicas se deben a una
hipoplasia moderada del macizo facial, que, enioegas, hace aparentar una lengua de
mayor tamafio. Puede haber braquicefalia y plaguieey cuello ancho y corto. En las
extremidades es frecuente la presencia de plieglmeap Unico, 5° dedo pequefio, a veces
con clinodactilia en las manos y espacio amplioeesl primer y segundo dedo de los pies.
De forma generalizada, se puede observar una higotmuscular, variable, pero casi
siempre manifiesta desde el nacimiento. Mas adelaat suele observar una fontanela
anterior amplia y una erupciéon dental tardia.
Ninguno de estos hallazgos es patognomonico der&@ire de Down, pero la presencia en
un recién nacido o lactante de varios de esto®sjgmace sospechar de forma fundada la

presencia de una trisomia 21.



» Confirmacion diagnéstica:
Para poder afirmar que una persona tiene sindaenBown es necesario detectar la
presencia de una copia extra del cromosoma 21.ékbdo mas empleado es el estudio
citogenético, el cariotipo en sangre periféricaydonos podemos encontrar:
- Trisomia 21 regular o libre (95%): Presencia e tercera copia libre del
cromosoma 21 en todas las células del organismouparno disyuncion en la
meiosis.
- Traslocacion (3%): Se trata de la unién de dosnosomas en uno. En este caso
en el cariotipo hay 46 cromosomas, pero uno de eéodoble con un 21 de mas.
En este error genético uno de los progenitoresepsedportador.
- Mosaicismos de trisomia 21 (2%): En este casoodalisyuncion se produce
después de la primera division mitética y cuants taédiamente ocurra menor sera
el nimero de células que deriven de la estirpénisa.
Ademas de las formas mencionadas existen las ¢eastmes cripticas en las que el
sindrome de Down esta producido por una tripleaca@l segmento 21g22.2-g22.3, para
cuya deteccion es preciso la utilizacion de otéasitas como son la hibridacion in situ
fluorescente (FISH) y la reaccién en cadena deolanprasa (PCR) que se basan en la

deteccion de pequefios fragmentos de ADN correspotadi al cromosoma 21.

= SEGUIMIENTO DEL NINO CON SINDROME DE DOWN:
La carga genética extra que presentan las personasindrome de Down predispone a
un mayor riesgo de padecer ciertas afeccionesnasgpresentes desde el nacimiento y

otras de aparicion posterior, que debemos cormpazarpoder prevenir.

1. ENFERMEDADES CARDIACAS

Casi el 50% de las personas con sindrome de Dowseptan malformaciones
cardiacas al nacimiento. Dentro de las cardiopabagénitas los defectos mas frecuentes
se producen por el desarrollo andémalo de los degnendocardicos (Canal atrioventricular
comun o diferentes formas de Comunicacion intecalat o interventricularl®. Segin el
tamafio del defecto, la repercusion funcional egbh, con nifios que no necesitan mas
gue vigilancia, mientras otros son subsidiariosidggia cardiaca compleja.

Un examen clinico normal al nacimiento no exclugepresencia deardiopatia

congénita Si sélo se tiene en cuenta la exploracion clireoda etapa neonatal la mitad de



los casos quedara sin diagnosticar. La realizad@recocardiografia al nacimiento es
obligatoria en los nifios con sindrome de Down.

La cirugia reparadora cardiaca presenta unos agggltsimilares en nifios con y sin
sindrome de Down, salvo que se trate de nifios @ momento de la intervencién hayan
desarrollado ya una hipertension pulmonar. La emidede que esta complicacion se
produce antes en los nifios con sindrome de Dowrgeros nifios afectos de las mismas
enfermedades enfatiza la importancia de un diagdgtecoz.

En adolescentes y adultos jovenes es frecuenteeemcia devalvulopatias el 46%
presenta prolapso de la valvula mitral, en menop@rcion de la valvula tricuspide o
regurgitacion aortica.

Se recomiendg para descartar cardiopatia congénita, la reafimade ecografia
cardiaca a todos los recién nacidos afectos dessimedde Down, y a los nifios mayores a

los que nunca se haya realizado.

2. ALTERACIONES DEL CRECIMIENTO
El crecimiento es mas lento que el correspondianites nifios y nifias no afectos de

sindrome de Down de su misma edad y sexo. Esteoheches atribuible de forma
generalizada a la ausencia de hormona de crecomignsu administracion no esta
recomendada. Por ello, se han elaboréallas de peso, talla y perimetro craneal
especificas para lactantes y nifos con sindrome de Down.

(www.sindromedown.net/programa/grafit&. La desviacion de la media en estas tablas

especificas nos obligara a investigar las causasds frecuentes el hipotiroidismo y la
celiaquia como motivos de retraso del crecimierdadpestatural. Debe afiadirse a la
vigilancia de la obesidad, con especial atenciémdieta y a la promocion de la actividad

fisica.

3. ALTERACIONES TIROIDEAS
La incidencia de las alteraciones tiroideas estaeatada en las personas con sindrome

de Down de cualquier edad. El hipotiroidismo es dedas alteraciones mas prevalentes
(30-40%) y sin duda el trastorno endocrinoldgicosnfi@cuente™. El hipertiroidismo
también es mas frecuente en las personas con wiaedie Down que en la poblacién

general, pero tiene una incidencia mucho menoegbgotiroidismo.



El diagndstico clinico déipotiroidismo no es facil debido a que muchos nifios son
poco sintomaticos o0 sus manifestaciones clinicamsnoc estrefiimiento, hipotonia,
crecimiento lento, se confunden con el propio simdr de Down. Sobre las bases de su alta
prevalencia, la posibilidad de deteccion analificecoz, y la existencia de una terapéutica
efectiva, en el programa de salud se incluye lardehacion de hormona tirotropa (TSH)
anualmente.

En las personas con sindrome de Down podemos defios categorias de
hipotiroidismo, el subclinico y el clinico o veraad. Nos referimos a hipotiroidismo
subclinico ante un aumento de las cifras de TSHmmmmalidad de la tiroxina ¢J y
triyodotironina (&) y sin signos ni sintomas de hipofuncion tiroidgae algunos autores
atribuyen a una neuroregulacion defectuosa de TBHesta situacion se recomienda
realizar controles semestrales de TSH hasta queatoies se normalicen o evolucione a
un hipotiroidismo franco. El hipotiroidismo verdadecursa con aumento de TSH,
disminucién de Ty T3y, generalmente, sintomatologia de disfunciondeai

Por tantose recomiendarealizar en todas las personas con sindrome den Dma
determinacion de hormonas tiroideas al nacimieattps 6 meses y posteriormente con
periodicidad anual. Puesto que son frecuentesrtdgmas de autoinmunidad sera preciso
analizar también anticuerpos antitiroideos en |83 en edad escolar que presenten

elevacion de TSH o disminucién de T

4. ENFERMEDADES DIGESTIVAS

Entre un 10-12% de los nifios con sindrome de Doage rconmalformaciones

intestinales congénitagjue requeriran un tratamiento quirdrgico, sieradorhas frecuentes
la atresia duodenal y la enfermedad de Hirschprung.

Las estenosis y atresias digestivas se diagnasticar los primeros dias de vida ante
signos de obstruccion digestiva. La enfermedad idschprung cursa con un estrefiimiento
pertinaz que puede ponerse de manifiesto al natio@ en cualquier otro momento de la
infancia y que se debe diferenciar del estrefiimieein ausencia de aganglionismo,
frecuente en los nifios con sindrome de Down y wbib, en parte, a su hipotonia
muscular.

Entre las enfermedades digestivas adquiridasgnfermedad celiaca® es mas
frecuenten las personas con sindrome de Down (4-12% en la poblacion general. La

forma clinica de presentacion puede ser muy varjabesde la tipica malabsorcion



intestinal hasta formas clinicas atipicas con sigdmestivos escasos 0 ausentes que
pueden pasar desapercibidos o ser atribuidos pigpsindrome de Down.

Debido a esa elevada frecuencia y a que los sist@unaden ser escasos y pasar
desapercibidosse recomiendarealizar cribado sistematico mediante la deteroidmade
anticuerpos tipo IgA antiendomisio y/o antitransgiinasa a los 2-3 afios Yy
posteriormente, en presencia de sintomas evocadwieiendo descartado previamente la
existencia de una sintesis deficiente de IgA.

5. TRASTORNOS OTORRINOLARINGOLOGICOS

La prevalencia daipoacusiaen los nifios con sindrome de Down es alta, y psede

de caracter neurosensorial, de conduccién (por alasidn de secrecion en el oido medio),
0 mixta.

Los nifios con sindrome de Down presentan con mégauencia, un conducto
auditivo externo estrecho, una mala ventilacioratiga de la caja timpanica, otitis medias
serosas y anomalias congénitas en el oido intera@eedisponen a la hipoacusia.

Se recomiendarealizar a todos los lactantes con sindrome derDow cribado de
hipoacusia dentro de los 6 primeros meses de yidano es satisfactorio, evaluacion de
los potenciales evocados auditivos y otoemisiogéastecas. Posteriormente deben hacerse
valoraciones audioldgicas si la situacion clin@adquiere.

La otitis media es frecuente, asi como la otittes® Para prevenir secuelas, se debe
realizar precozmente la insercion de tubos de greimapanicos.

En nifios y adolescentes con sindrome de Down tandoi@ frecuentes ldsastornos
obstructivos de las vias respiratorias. Habitualmente presamarhipoplasia facial media
con una nasofaringe y orofaringe estrechas, andgdadlatinas grandes y adenoides con
poco espacio en orofaringe lo que puede provocasinerome de apnea obstructiva del
suefio®. Ante la aparicion de ronquidos, malas posturaa parmir, alteraciones de la

conducta diurna, se debe valorar remision a owaringélogo.

6. TRASTORNOS DE VISION

Una alta proporcion de personas con sindrome denlpadecen problemas oculares lo

que significa una dificultad afiadida en su apreaajeiy desarrolld”.
En época neonatal es importante descartar la pg@otmngénita que es mas frecuente

como las cataratas. Ante la perdida del reflej@ qmjpilar, deteccion de estrabismo o



nistagmus se recomienda una valoracion oftalmadogimediata. En todo caso, se debe
realizar una valoracién oftalmolégica antes de @bsmeses de vida para descartar
estrabismo, nistagmo o cataratas.

Debido a la alta prevalencia de los defectos dageibnse recomiendacontinuar las
exploraciones rutinarias de la vision de maneralanasta los 6 afios y posteriormente con
una periodicidad de cada 2 afios en busca de qoenato opacidades de lente que pueden

desarrollarse en adolescentes.

7. ALTERACIONES OSTEOARTICULARES
La alteracidén ortopédica mas grave embstabilidad atlantoaxoideg presente en un

10-30% de los nifios, la mayoria asintomaticos, spupuede definir como un incremento
de la movilidad entre la primera y la segunda &g cervicales. Se pone de manifiesto
por una distancia superior a 5 mm entre la carteposdel arco anterior del atlas y la cara
anterior de la apodfisis odontoides del axis, medidaradiografia lateral de la columna
cervical en posicién de flexién, neutra y extenson

La realizacion de un cribado universal es motivaaletroversia, ya que la mayoria de
los nifilos estan asintomaticos, por lo que algunder@s recomiendan estar atentos a
cualquier sintoma o signo de compresion meduldodiz cuello, torticolis, cambios en la
marcha, alteraciones en el control vesical o imekb signos de debilidad o paralisis),
mientras que otros se inclinan por la realizaciémuda radiografia lateral de cuello a todos
los nifios entre los 3 y 5 afios prohibiendo, en lampigue presenten inestabilidad las
practicas deportivas que puedan significar unaesaloga significativa a nivel de cabeza y
cuello.

Otros problemas frecuentes como la inestabilidadadedtula o los pies planos son
debidos a la hipotonia muscular e hiperlaxitud rigatosa y se trataran segun los

trastornos funcionales que generen.

8. ALTERACIONES HEMATOLOGICAS

La leucemia mieloblastica agudagspecialmente el subtipo M7 (megacarioblastica),

presenta una incidencia de 10 a 20 veces superitmsenifios con sindrome de Down.
Puede estar precedida de una trastorno denomiisiddrome Mieloproliferativo
Transitorio % que aparece en la época neonatal y que puedepateser

espontaneamente o con muy poco tratamiento quird@t®, aunque en un 20% de los



casos evoluciona a Leucemia Mieloblastica Aguda.ingsortante la deteccion precoz
porque aunque los efectos secundarios debidostexieidad de la quimioterapia son
mayores, también es mucho mejor la respuesta @if@ajerapia y por tanto los indices de
supervivencia. En menor medida, la Leucemia Lirfstita Aguda, también es mas
frecuente en los nifios con Sindrome de Down.

El 65% de las personas con sindrome de Down peesemtamacrocitosis de los
hematies, de etiologia desconocida, persistente yq requiere tratamiento, pero que debe

ser tenida en cuenta ya que puede enmascararnacitosis de la anemia ferropénica.

9. PROBLEMAS INFECCIOSOS
Los nifios con sindrome de Down presentan una nsy&meptibilidad a infecciones,

sobre todo de vias respiratorias. Esta mayor incidese atribuye mas a la conformacion
anatomica del macizo facial que a un defecto eBpeciel sistema inmune.
Existe también una susceptibilidad incrementadaasa dlteraciones autoinmunes,

manifestadas como enfermedad tiroidea, diabetetiamaia.

10. TRASTORNOS ODONTOLOGICOS

La erupcion dental, tanto temporal como permanesgi retrasada y es irregular. Es

muy frecuente la maloclusion dentaria debido etepata macroglosia relativa e hipoplasia
del paladar. Todo esto, junto con el muy frecudmtexismo, favorece las gingivitis y la
enfermedad periodontal. Sin embargo las personasicmlrome de Down presentan una
baja incidencia de carié?).

Por lo tanto en los nifios con sindrome de Daerecomiendaaplicar las actividades
preventivas de salud bucodental habituales erfdadia en Atencion Primaria. A partir de
los 8 afos realizar estudio de maloclusion por @afgta, teniendo como objetivo

primordial la funcionalidad.

= PROGRAMA DE SALUD

Basandonos en el derecho que la persona con siadterdown tiene a la mejor salud
posible, ante la evidencia de que el bienestacdfifavorece el desarrollo integral de las
personas con sindrome de Down y comprendiendo egidta mas beneficioso prevenir
una enfermedad, o aliviarla en cuanto aparece,hqoerlo ya en fase avanzada, se ha



elaborado, por parte de la FEI$D) el programa de salud para personas con sindreme d

Down.

El objetivo es conseguir el maximo bienestar fisianental, mejorando la prevencién

y la deteccion precoz de cualquier alteracion eremédad que como hemos visto, se pueda

presentar con mayor frecuencia en los nifios cair@ime de Down.

Las acciones especificas a realizar a todos lasmién sindrome de Down deben estar

incluidas en los Programas de Salud de Atenciomdia, sin descuidar los controles y

vacunaciones habituales para cualquier nifio decesd

1. ENTRE EL NACIMIENTO Y LOS 6 MESES

o

(0]

o O O O

Confirmacion diagnostica: cariotipo-FISH

Exploracion general del recién nacido. Peso, talerimetro craneal segun tablas
especificas para sindrome de Down

Estudio cardioldgico mediante ecografia

Exploracion oftalmoldgica: deteccion precoz de s congénitas.

Exploracion del aparato auditivo: deteccion pregehipoacusia.

Coordinacion con los servicios de atencion temprasaciaciones e Instituciones

de apoyo y otros profesionales.

2. ENTRELOS6Y 12 MESES

(0]

O O O O O

Valoracion del estado general y nutricional. Creeito, peso y perimetro craneal
de acuerdo con tablas especificas.

Valoracion de la madurez psicomotriz

Exploracién oftalmologica

Exploracién otoldgica: descartar otitis media saros

Determinacion del nivel de hormonas tiroideas

Coordinacion con los servicios de atencion temprana

3. ENTRE 1Y 12 ANOS

(0]

o

Valoracion del estado general y nutricional. Creeito, peso y perimetro craneal
segun tablas especificas. Prevencion de la obesidad
Valoracién psicomotora y neuroldgica



Exploracion oftalmoldgica anual, hasta los 6 afjogpsteriormente cada dos afos
para descartar defectos de refraccion.

Exploracién otoldgica, segun clinica.

Higiene dental y control odontolégico anual desited afios.

Determinacion anual de hormonas tiroideas. En dashipotiroidismo subclinico
determinar anticuerpos antitiroideos y si son passt remitir al especialista de
endocrinologia.

Realizacion de hemograma por el mayor riesgo d=haias

Despistaje de celiaquia a los 2-3 afios y valanarepeticion a los 6-7 afos si
aparece alguna sospecha clinica.

Radiografia lateral de raquis cervical en flexiéxtension y neutra a los 4-5 afios.

Coordinacion con los servicios de atencion tempyas@oyo a la escolarizacion

ENTRE 13 Y 17 ANOS

(0]

o O 0O 0O 0o o o o o

Valoracién del estado general. Peso y talla segfilag especificas para el sindrome
de Down

Valoracion neuroldgica

Valoracion del desarrollo sexual

Exploracion oftalmoldgica cada dos afios

Control odontolégico anual

Valoracion cardiologico: Ecocardiografia para desecavalvulopatias

Determinacion anual de hormonas tiroideas

Hemograma anual

Repetir radiografia de raquis cervical a los 1&fi6s (discutido)

Coordinacion con los servicios de apoyo a la esizaléon
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