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Resumen

El sindrome de Down (SD) es la primera causa
congénita de retraso mental en nuestro mundo.

El principal problema médico al nacimiento es la
existencia de cardiopatia congénita que, hasta hace
unos afos, resultaba un factor pronéstico clave. Sin
embargo, hay una lista importante de enfermedades
que pueden desarrollar los individuos con SD a

lo largo de su vida y que justifica protocolos de
seguimiento especificos. Hoy en dia, los cuidados
médicos de Atencién Primaria deben incluir aspectos
educativos y del desarrollo, y no centrarse solo en
problemas estrictamente médicos.

Los programas de seguimiento y Atencién Temprana
a este grupo de nifios redundan positivamente en el
estado de salud, mejorando la calidad y la esperanza
de vida, y permitiéndoles alcanzar mayor grado de
autonomia personal e integracion en la sociedad.
Una vieja discusién consiste en decidir si el
seguimiento de estos nifios debe hacerse en
unidades especializadas o no. Aunque, nosotros
trabajamos en una de ellas, consideramos que
cualquier pediatra general, con experiencia y
dedicacién, puede utilizar esta guia para llevar
personalmente el control de salud
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Abstract

Down syndrome (DS) is the first cause of
congenital mental retardation in our world. The
main medical problem at birth is congenital

heart disease, which until recently, was a key
prognostic factor. However, there is a substantial
list of diseases that can develop DS children along
their life, and that justifies specific protocols.
Nowadays, health primary care should include
educational and developmental aspects, not only
medical problems.

Early attention programs on this group of children
increases their health, life quality and expectancy
and get them to achieve greater personal
independence and social integration.

An old question is if the assessment of these
children should be in specialized units or not.
Although, we work in one of them, we believe that
any general pediatrician with experience can use
this guide to control DS childrens
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Introduccién

El SD es la primera causa genética
de retraso mental. Aunque su incidencia
ha ido disminuyendo progresivamente, su
esperanza y calidad de vida han mejorado
gracias a los programas especificos de
salud.

600 nifios con SD cada afio. El

95% de los casos son causados por
una trisomia 21 (forma no familiar por
la no-disyuncién de los cromosomas
del 6vulo o espermatozoide); mientras
que, en el 3-4% aparece como resultado
de una translocacién del cromosoma

E n nuestro pais nacen alrededor de

21 con otro cromosoma acrocéntrico,
generalmente el 14 (siendo % parte de
origen familiar) y, en el 1-3% restante
debido a mosaicismo. El fenotipo de
estos ultimos es variable, desde la casi
normalidad de rasgos, a formas indis-
tinguibles de las trisomias, en funcién
del porcentaje de células alteradas.
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SINDROME DE DOWN
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El sindrome de Down (SD) es
el defecto congénito cuya frecuen-
cia al nacimiento ha experimentado
un descenso mds acusado; ya que, ha
disminuido a razén de una media de
4 nacidos menos con SD por cada
100.000 nacimientos anualmente,
hasta situarse en el 2007 (dltimo afio
del que se disponen datos en nuestro
pais), en una incidencia de 8,09 naci-
dos con SD por cada 100.000/afio. El
descenso es mucho mis intenso en el
grupo de madres con més de 34 afos,
entre las cuales la disminucién media
anual es de casi 34 (33,6) nifios con
SD por cada 100.000 nacimientos
(Fig. 1). Ello es debido a que existen
planes de diagndstico prenatal especi-
ficamente dirigidos a la deteccién del
SD, y a que estin especialmente enfo-
cados a los grupos de mayor riesgo,
es decir, a las madres de mayor edad.
Los motivos del éxito del cribado en
madres jévenes hay que buscarlos en
la existencia de buenos indicadores
ecogrificos, que pueden hacer sos-
pechar el diagnéstico prenatal de SD
antes de pasar al empleo de técnicas
invasoras(.

También, la calidad y la esperanza
de vida de estos nifios han cambiado
radicalmente en las dos tltimas déca-
das, alcanzdndose mejor estado de
salud, mayor grado de autonomia per-
sonal e integracién en la comunidad.

En los Estados Unidos de América,
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la supervivencia al afio de vida de los
nacidos entre 1942 a 1952 era inferior
al 50%; mientras que, en los nacidos
entre 1980 a 1996 llegé al 91%. Para-
lelamente, la edad media de falleci-
miento fue de 25 afios en 1983 y de 49
afios en 1997@. En Suecia, la morta-
lidad entre los nacidos en 1970 a 1980
tue del 44,1% en los primeros 10 afios,
cuando presentaban cardiopatia, frente
al 4,5% si no la padecian®.

El mayor conocimiento de los
riesgos y problemas asociados al SD
permite conocer qué alteraciones pue-
den aparecer y en qué momentos de
la vida del individuo (Tabla I), siendo
posible afiadir a las recomendaciones
generales de control de salud para
la poblacién infantil en general, un
grupo de actividades preventivas y
exploraciones que permitan corregir,
aliviar o evitar los problemas de salud
de nifios con SD.

Criterios diagnoésticos

Fenotipo Down

Los rasgos mds caracteristicos del
SD son los siguientes: hipotonia, cara
aplanada, hendiduras palpebrales obli-
cuas hacia arriba (inclinacién mongo-
loide), epicantus, iris moteado (man-
chas de Brushfield), puente nasal apla-
nado, orejas pequefias, paladar ojival,
exceso de piel en nuca, surco palmar
transverso unico (pliegue simiesco),

nacimientos con SD.

manos cortas y anchas, hipoplasia de
talange media del quinto dedo, sepa-
racién entre primer y segundo dedo
del pie (signo de la sandalia)... En
casi todos los casos, existe retraso men-
tal, de grado variable. A pesar de los
intentos en diversos estudios, no se ha
encontrado una correlacién fenotipo/
genotipo.

Confirmacion mediante estudios
genéticos

La confirmacién se realiza me-
diante estudios genéticos: cariotipo o
técnicas de hibridacion in situ (HIS) ya
sea prenatal (amniocentesis/biopsia de
corion) o postnatalmente. El estudio
HIS permite hacer un diagnéstico de
urgencia, pudiendo obtener el resulta-
do en unas pocas horas®.

Informacion a los padres

Constituye la primera actividad
preventiva en estos nifios. Aunque
el problema suele detectarse en la
etapa neonatal, cualquier pediatra
puede verse en la necesidad de dar
la noticia del diagnéstico y, en todo
caso, conviene revisar la informacién
recibida previamente. La forma de
plantear una noticia inesperada que
desestructura el presente de la familia
y cambia sus perspectivas de futuro,
puede determinar la actitud de los
padres. Es recomendable informar
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Tabla I. Principales problemas de salud en personas con sindrome de Down

(excluida la etapa neonatal)

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

e Errores de refraccion 50%

e Estrabismo 44%

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

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

Demencia prematura (5*-6% década)

18,8% -40,8%*

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

Disgenesia gonadal 40%

Enfermedad celiaca 3-7%

Apnea obstructiva del suefio 45%

* Datos no fiables, ausencia de estudios epidemioldgicos amplios.
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Figura 2. Distribucién de las personas con sindrome de Down segln el grado de retraso mental.
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Sin diagnoéstico
de retraso mental

conjuntamente a ambos progenitores,
mientras sujetan al nifio entre sus bra-
zos, de forma clara y comprensible,
dosificando el exceso de informacién,
lo antes posible y en un ambiente
tranquilo que facilite la intimidad®).
Tras esa primera conversacién, puede
ser util que los padres acudan a una
Fundacién o Asociacién de Sindrome
de Down, donde otros padres en su
misma situacién podrdn hablarles de
forma mids directa, y convocarles para
otra reunién informativa posterior.
Algunas familias tardan en aceptar la
noticia, debemos ofrecerles el apoyo
de los Servicios Sociales (ayudas eco-
némicas, recursos administrativos...)
y ayuda psicoldgica. El consejo gené-
tico conviene que sea realizado por un
especialista en el tema.

Justificacién de las
intervenciones preventivas

El médico de Atencion Primaria puede
desarrollar toda la actividad preventiva de
los nifios con SD para lo que es funda-
mental conocer los problemas de salud
asociados.

Desarrollo psicomotor, incluido
el lenguaje

La funcién cognitiva varia amplia-
mente de un nifio a otro y no se puede
predecir al nacimiento. Tampoco existe
relacién entre el fenotipo concreto de
un nifio con SD y el nivel de funcién
cognitiva. El cociente intelectual va
de rango bajo a retraso moderado o
profundo, siendo este ltimo raro, tal
como puede observarse en la figura 2,
segun datos extraidos de la Base de
Datos Estatal de Personas con Disca-
pacidad (IMSERSO), en Espafia, en
enero del 2001.

En general, los bebés con SD se
desarrollan y progresan de modo muy
parecido a como lo hacen los demds
nifios en la mayoria de las dreas de
desarrollo, aunque lo hacen a una
velocidad més lenta®. En realidad,
su desarrollo avanza mds deprisa en
unas 4reas (el desarrollo social es uno
de sus puntos fuertes); mientras que,
el progreso motor y el aprendizaje del
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Tabla Il. Desarrollo motor y de lenguaje en nifios con sindrome de Down

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

Item Edad media Edad media + 2 DS
(en meses)
Enderezamiento cefalico en prono 3 6
Cont. cefalico vertical 4 8
Reaccién apoyo lateral 8 12
Reaccién apoyo anterior 8 13
Sedestacion estable 10 13
Bipedestacion 13 21
Volteo 8 12
Rastreo 14 22
“Rodar” 12 17
Gateo 18 27
Marcha libre 24 58
Balbuceo 11 18
Responde a palabras familiares 13 18
Primeras palabras con significado 18 36
Muestra deseos con gestos 22 30
Hace frases de 2 palabras 30 60

lenguaje se retrasan mds (Tabla II).
En lo que respecta a la comunicacién,
funcionan bien en la utilizacién de
gestos para comunicarse, pero mues-
tran mayor dificultad para el habla; de
modo que, entienden mds de lo que
pueden decir. Respecto a la cognicidn,
tienen mayor capacidad de procesa-
miento y recuerdo de la informacién
visual, que de la informacién verbal.
Diversos estudios con casos y con-
troles han observado que los programas
de intervencién temprana mejoran el
desarrollo global, los trastornos del
comportamiento alimentario, el len-
guaje, la integracién social y la adap-
tacion entre padres e hijos). También
pueden mejorar el pronéstico acadé-
mico de estos nifios. Los programas
de intervencién temprana conviene que
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sean atendidos por profesionales con
experiencia, habitualmente las asocia-
ciones o fundaciones para personas con
SD ofrecen este servicio con personal
y recursos adecuados.

Desarrollo fisico (péndero-
estatural)

El desarrollo fisico es mds lento que
los grupos poblacionales por edad y
sexo de nifios no afectados de SD. Por
ello, las medidas péndero-estaturales
deben ser referidas a estindares espe-
cificos para estos nifos. Las primeras
publicadas y de uso extendido son las
tablas de Cronk. Recientemente, se ha
publicado la actualizacién de tablas
de crecimiento de nifios espafoles
con sindrome de Down(®). Se pueden
consultar otras tablas de crecimiento

editadas en Internet: www.growth-
charts.com y en www.growthcharts.
com/charts/DS/hccharts.htm. Tam-
bién se ha observado, que estos nifios
tardan un mes en recuperar el peso del
nacimiento, probablemente por todas
las dificultades que plantean con su ali-
mentacién durante los primeros dias
de vida.

El crecimiento m4s lento no es atri-
buible, de forma generalizada, a déficit
de hormona de crecimiento (GH) y,
actualmente, se especula sobre el papel
del IGF-1. Si observamos una dismi-
nucién del crecimiento en referencia a
las tablas estindares del SD, debemos
investigar causas como: cardiopatia
congénita, hipotiroidismo, enfermedad
celiaca, déficit de hormona del creci-
miento o ausencia de soporte nutricio-
nal, entre otras.

El estirén puberal es menos vigo-
roso que en la poblacién general y suele
ocurrir antes. También la prevalencia
de obesidad en este grupo es mayor
que en la poblacién general, y debe
ser considerada un problema de salud,
en el que deben involucrarse médicos,
enfermeras, miembros de la familia e
individuos con SD. Se sugiere que la
intervencién debe combinar una dieta
equilibrada, sin restriccién energética
y aumento de la actividad fisica.

Alteraciones de la funcion tiroidea

Sabemos que las alteraciones mds
frecuentes en la funcién tiroidea en
nifios con SD estdn incrementadas
significativamente en todas las edades,
aproximadamente el 45% de las perso-
nas con SD presentan disfuncién de la
glindula tiroidea, la mayor incidencia
corresponde a elevaciones aisladas de
la TSH (20-60%).

Los casos de hipotiroidismo adqui-
rido a partir de la segunda década de
la vida representan el 12-17% de los
casos en pacientes con SD, de los que
el 33% son de causa autoinmune, en
cambio los casos de hipotiroidismo
primario persistente, se observan solo
en el 0,7% de los nacidos con SD, por
lo que podemos decir que la disfun-
cién tiroidea se incrementa con la
edad, particularmente por encima de
los 15 afios.


http://www.growthcharts.com/
http://www.growthcharts.com/
http://www.growthcharts.com/charts/DS/hccharts.htm
http://www.growthcharts.com/charts/DS/hccharts.htm

La prevalencia de anticuerpos anti-
tiroideos aumenta por encima de los
8 afios de vida y, en ocasiones, ante-
cede al estado hipotiroideo en 12 a 18
meses. En el 35% de los adolescentes
con anticuerpos antitiroideos y estado
de hipotiroidismo subclinico (elevacién
aislada de TSH con T4 normal), se
desarrollard un hipotiroidismo franco.

Gibson et al.®) hicieron el segui-
miento de una cohorte de 103 nifios
con SD de 6 a 13 afios de edad, y con-
trol a la edad de 10 a 20 afios. Segun
estos autores, la probabilidad de pre-
sentar hipotiroidismo y precisar levo-
tiroxina antes de los diez afios de vida
tue del 2%, si presentaban anticuerpos
antitiroideos positivos en la segunda
década de la vida, se elevaba esta pro-
babilidad al 28% y llegaba al 34%,
cuando se asociaba aumento aislado de
la TSH. A la luz de estos resultados,
los autores proponian el cribado anual
de TSH solo cuando los resultados ini-
ciales estén alterados (elevacién aislada
de TSH) y cada cinco afios si la TSH
es normal y no aparecen signos clinicos
de sospecha de hipotiroidismo. En la
adolescencia es conveniente, ademds,
determinar la presencia de anticuerpos
antitiroideos.

Dadas las limitaciones de este
estudio (pequefio tamafio muestral,
pérdida de pacientes), a falta de mds
pruebas, el grupo Previnfad/PAPPS
Infancia y Adolescencia® aconseja el
cribado sistematico de hipotiroidismo
mediante la determinacién de TSH
en los controles habituales de salud.
En casos de elevaciones aisladas de
TSH, se aconseja control anual para
confirmar un estado de hipotiroidismo
franco, afiadiéndose en la evaluacién la
determinacién de rI'3. En los controles
de salud de la edad escolar, se deter-
minardn los anticuerpos antitiroideos
si se detecta aumento de la TSH. Por
otra parte, no existe evidencia sobre
el beneficio del tratamiento hormonal
sustitutivo en elevaciones aisladas de

la TSHY,

Problemas cardiacos

La frecuencia de cardiopatias con-
génitas es mayor en estos nifios que en
la poblacién general. Cerca de la mitad
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Tabla lll. Distribucién de
cardiopatias congénitas en sindrome

de Down (distribucion porcentual
sobre el total de cardiopatias)

Tipo de cardiopatia %
Defecto septo auricular 45
Defecto septo ventricular 35
Ostium Secundum 8
Ductus persistente 7
Tetralogia de Fallot 4
Otros 1

de los sujetos con SD padecen algin
tipo de cardiopatia susceptible de con-
trol por un cardiélogo pedidtrico y/o de
cirugfa correctora (Tabla III).

Un examen clinico normal no
excluye la presencia de cardiopatia.
En la etapa neonatal, la mitad de los
nifios con cardiopatia no presenta sin-
tomas y quedan sin diagnosticar, y a
las 6 semanas, un tercio de los casos
pueden seguir sin diagndstico.

La ecografia cardiaca es la prueba
diagndstica mds adecuada para detectar
las anomalias del corazén y debe rea-
lizarse en todo nifio con SD, siempre
en la etapa neonatal, en nifios mayo-
res a los que nunca se haya realizado
exploracién (aunque no muestren sig-
nos de cardiopatia) y en la etapa de
adolescente o adulto joven?), ya que
en estos, es frecuente la presencia de
enfermedades cardiacas no congénitas,
tales como: prolapso de vilvula mitral
(46%), en menor proporcién prolapso
de la vélvula tricaspide, regurgitacién
adrtica, disfuncién valvular y aumento
del septo membranoso.

La mortalidad para cada tipo de
malformacién cardiaca es similar a la
de nifios sin SD, excepto en presencia
de defecto atrioventricular completo,
asociado a hipertension pulmonar (13%

vs 5%).

Trastornos odontoldgicos

Cabe destacar las siguientes carac-
teristicas(®) en los pacientes con SD:

* Notable retraso en la erupcién
dentaria, tanto temporal como
permanente. Erupcién irregular
de dientes, hipodontias (presente
en el 60% de los nifios), anodon-
tias y agenesias en la denticién (fre-
cuencia 4-5 veces mayor que en la
poblacién general) y dientes super-
numerarios en el 6%. Aparicién de
manchas blanquecinas de hipocal-
cificacién en el 18% de casos.

* Grave y acusado compromiso
periodontal, que afecta sobre todo
al sector anteroinferior. La severi-
dad de la enfermedad periodontal
aumenta con la edad, pudiendo
afectar al 39% de la poblacién
adulta. En la poblacién pedidtrica
con SD, se encuentra inflama-
cién gingival hasta en un 67% de
casos. La causa puede atribuirse a
mala higiene bucal y alimentacién
inadecuada, junto a factores loca-
les como: maloclusién, bruxismo y
malposicién dentaria.

* Alta tendencia a maloclusiones
dentarias, debido en parte a la
macroglosia y la hipoplasia del
maxilar. La mis frecuente es la
mordida cruzada (78%) y la mor-
dida abierta.

*  Menor incidencia de caries, relacio-
nada con el retraso de la erupcién
dentaria y la funcién tamponante
de la saliva, entre otros.

* Elbruxismo se observa hasta en el
70% de los nifios, afectando a las
superficies triturantes de los dien-
tes.

Por todo ello, deben revisarse e
indicarse todas las medidas de higie-
ne bucodental tendentes a mejorar la
técnica del cepillado, uso de pastas
dentifricas fluoradas, enjuague con
colutorios con flior, utilizacién de
la seda dental, control de la dieta y
de habitos perniciosos (chupete, bi-
berén de noche) en el domicilio, y
control de la placa bacteriana, junto
a los sellados de fisuras. En los casos
en los que sea preciso, debe instau-
rarse el tratamiento con ortodoncia
a pesar de las dificultades debidas a
la gravedad de las maloclusiones y
a la deficiente colaboracién de estos

PEDIATRIA INTEGRAL

543



544

PROTOCOLO DE SEGUIMIENTO DEL SINDROME DE DOWN

muchachos para el mantenimiento de
la aparatologia.

Enfermedad celiaca

La enfermedad celiaca (EC), como
ocurre con otras patologias autoinmu-
nes, es mds frecuente que en la pobla-
cién general (4 al 7%), habitualmente
de forma silente, asintomdtica o ati-
pica, pasando desapercibida en nifios
con SD.

Por esta razén, en ausencia de sin-
tomas sugestivos de EC, se recomienda
el cribado sistemdtico mediante la
determinacién de marcadores serol6-
gicos a los 2-3 afios de edad, siempre
que haya estado tomando alimentacién
que contenga gluten, al menos durante
un afio. La determinacién inicial serd
de anticuerpos antitransglutaminasa
(ATGt-IgA) o ATGt tipo IgG, en los
casos en que se asocia con déficit de
inmunoglobulina tipo A (IgA).

Un resultado inicial negativo de
los test serolégicos de EC no excluye
la posibilidad de que desarrolle la
enfermedad a lo largo de la vida. La
estrategia, para algunos autores, seria
repetir los marcadores celiacos a los 6-7
afos, o bien determinar la presencia
de marcadores genéticos HLA DQ2
o DQ8, y si son positivos, continuar
con los controles seroldgicos cada 2-3
afios. No obstante, segiin un estudio
que analizaba el coste-eficacia del
cribado en nifios con SD, no parece
adecuado insistir en aquellos nifios con
un primer test negativo y sin ninguna
sintomatologia4).

Trastornos de la audicion

La prevalencia de hipoacusia
es elevada, a veces manifestada en
forma de conductas desajustadas
pseudopsiquidtricas. Algunos estu-
dios demuestran, en nifios con SD con
edades comprendidas entre 2 meses a
3 afos de edad, que el 34% presentan
normoaudicién, el 28% tiene sordera
unilateral y un 38% padecen sordera
bilateral. Solo el 4% de los nifios
presenté sordera neurosensorial y la
mayoria de ellos presentaba hipoacusia
conductiva(3),

La correlacién entre la audicién,
los problemas de adquisicién y ela-
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boracién del lenguaje en nifios con
SD, obliga a manejar este problema
de forma enérgica, especialmente en
lo relativo a la hipoacusia de conduc-
cién secundaria a: otitis media serosa,
colesteatoma, estenosis del conducto
auditivo externo o impactaciones de
cerumen en dicho conducto.

Los actuales protocolos proponen
realizar cribado universal de hipoacusia
sensorial en el primer semestre de vida
(potenciales auditivos automatizados,
test de otoemisiones acusticas, o bien
evaluacién de potenciales evocados
auditivos del tronco cerebral (PET)).
Después de los 6 meses, el cribado se
realizard con pruebas de valoracién
basadas en reflejos conductuales audio-
l6gicos, impedanciometria o prueba de
otoemisiones acusticas (OEA), depen-
diendo de la edad, nivel intelectual y
estado de la audicién.

Inestabilidad atlantoaxoidea

La inestabilidad atlantoaxoidea o
subluxacién atlantoaxoidea, definida
por la existencia de un espacio de 5
mm o mids entre el atlas y la ap6fisis
odontoides del axis, estd presente en
el 10-20% de los menores de 21 afios
con SD, y es debida a la laxitud liga-
mentosa. Aunque la mayoria carece
de sintomas, las formas sintomdticas
pueden alcanzar el 1-2% de todos los
nifios con SD.

El diagnéstico se realiza mediante
radiografia lateral de la columna cer-
vical, en posicién de flexién, neutra y
en extensién, obtenida entre los tres y
cinco afios de edad.

Todos los nifios con espacios supe-
riores a2 5 mm deben ser examinados
en busca de sintomas de compresion
medular (cansancio precoz, marcha
anormal, parestesias en miembros,
pérdida de fuerza, dolor o contracturas
cervicales de repeticion), estando indi-
cada la realizacién de una resonancia
magnética del drea antes de decidir la
restriccién de la actividad deportiva o
cualquier procedimiento que precise
anestesia (maniobras que precisen de
la hiperextension del cuello).

La indicacién de cribado en fase
asintomitica y, por ello, la incorpo-
racién de la técnica diagnéstica en las

recomendaciones de actividades pre-
ventivas, es controvertida. Mientras
que, el Medical Advisory Committee
of the Special Olympics recomienda
la realizacién de la radiografia previa
a la participacién en los Juegos Olim-
picos desde 1983, el Commirttee on
Sports Medicine and Fitness de la
AAP indica que, no hay evidencia
cientifica que permita concluir, que
las radiografias laterales de columna
cervical tengan en los pacientes con
SD un valor detector del riesgo de
desarrollar lesién del cordén espinal y
consideran de mayor utilidad el segui-
miento clinico para el reconocimiento
de los pacientes con sintomas de com-
presion medular(®). Algunos autores
de gran prestigio como Pueschel,
resaltan que la inestabilidad atlanto-
axial asintomdtica es una alteracion,
tan grave, como para justificar el tra-
bajo y el gasto del cribado mediante
radiologia lateral(?).

En nuestro servicio, preconiza-
mos realizar cribado universal a los
3 afios de edad y seguimiento clinico
en todas las revisiones. Para evitar la
irradiacién innecesaria, solo reali-
zamos radiografia cervical dindmica
pasados los 3 afios cuando no tengan
realizada la prueba previamente o
antes de aquellos procesos quirdrgicos
o anestésicos que precisen de la mani-
pulacién del cuello. Algunos proto-
colos repiten el cribado a los 6 afios,
nunca después de los 10, ya que no
se ha demostrado su utilidad después
de esa edad, en ausencia de signos o
sintomas relacionados(9).

Inmunizaciones

Las vacunas recomendadas en la
poblacién con SD son las establecidas
en los calendarios de vacunacién para
la poblacién. Dada la “inmunosupre-
sién relativa” de estos nifios (déficit de
subclases IgG2 e IgG4), las malfor-
maciones anatémicas y la comorbilidad
con cardiopatias y enfermedad respi-
ratoria crénica, se recomienda vacuna-
cién antigripal anual, junto con otras
vacunas como: varicela y neumocdcica
(tipo conjugada en menores de 5 afios
+ vacuna polisacdrida 23 valente, en
mayores de 36 meses).



Otros problemas médicos

Los pacientes con SD pueden
tener ademds otros problemas, algu-
nos de ellos son observables mediante
la aplicacién del cribado recomendado

Tabla IV. Otros problemas médicos

observables en la infancia y en la
poblacién adulta

Alteraciones del suefio
Apnea obstructiva del suefio (45%)

Otros problemas ortopédicos:

- Inestabilidad atlanto-occipital
- Hiperlaxitud articular

- Escoliosis

- Subluxacién rotuliana

- Deformidades del pie (10,3%)

Infecciones otorrinolaringolégicas:
- Otitis media
- sinusitis

Déficit selectivo de IgA y/o de
subclases de IgG

Problemas de conducta:

- Déficit de atencién,
hiperactividad

- Autismo (5%)

- Depresién

- Demencia

- Enfermedad de Alzheimer
(10,3-40%)

Epilepsia (5%)
Mioclonias
Hipsarritmia

Otros problemas endocrinolégicos:
- Diabetes tipo | (1,4-10%)

Otros trastornos oftalmolégicos:

- Nistagmus (35%)

- Estenosis conducto lacrimal
(20%)

- Blefaritis (30%)

- Conjuntivitis

Alteraciones hematolégicas:

- Desorden mieloproliferativo
transitorio (reaccién leucemoide)

- Leucemia aguda linfoblastica y
no linfoblastica (1%)

Criptorquidia (40%)

Disgenesia gonadal en mujeres
(40%)
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en la poblacién infantil en general, por
ejemplo la criptorquidia; mientras que,
en otros no existe evidencia cientifica
de que necesiten intervenciones pre-
ventivas, pero que deben ser conocidos
para diagnosticarlos en fases tempra-
nas y permitir intervenciones precoces

(Tabla IV).

Guia de actividades
preventivas por grupos
de edad, en nifios con
sindrome de Down

Teniendo en cuenta todas las
patologias que se pueden asociar
al sindrome, se han desarrollado
una serie de guias de atencién de la
salud, en nifios con SD. Entre ellas
destaca la editada en 1999 por la
Down Syndrome Quarterly(19 o
la Medical Care and Monitoring
for the Adolescent with Down
Syndrome20). Respecto al control
de salud en adultos con sindrome
Down, cabe destacar Health Care
Management of Adults with
Down Syndrome.

En nuestro servicio, recomendamos
una serie de actividades que quedan
reflejadas en la Tabla V:

* Iniciar programas de intervencién
temprana del desarrollo psicomo-
tor, lenguaje y conducta alimenta-
ria. Valorar el desarrollo psicomo-
tor con especial referencia al drea
del lenguaje.

* Controlar el crecimiento fisico
con tablas estindar para nifios con
SD (preferiblemente de poblacién
autéctona), en cada visita (semes-
trales durante los 2 primeros
afios, anuales entre los 2 y 6 afios,
bianuales a partir de esa edad).

* Determinar en todas las visitas la
TSH (al nacer se incluiria dentro
del cribado de metabolopatias uni-
versal a los recién nacidos). En caso
de disfuncién tiroidea compensada
(elevacion aislada de TSH), repe-
tir cada seis meses TSH, T4y rI'3
hasta que se normalice la funcién o
se diagnostique de hipotiroidismo
franco. En la edad escolar, deter-
minar anticuerpos antitiroideos al

menos en una ocasién (entre los 9
a 12 afios).

En la etapa neonatal, debe reali-
zarse una ecografia cardiaca a los
nifios con SD. En nifios mayores
en los que nunca se haya realizado
exploracién y no muestren signos
de cardiopatia, ademds de la explo-
racioén clinica, es recomendable rea-
lizarla también. En la etapa de ado-
lescente y adulto joven, se repetird
ecografia cardiaca para descartar la
disfuncién de alguna de las vilvulas
del corazén.

Realizar control, limpieza de la
placa bacteriana y sellado de fisu-
ras, a partir de los seis afios y cada
6-12 meses por un odontélogo. A
partir de los 8 afios, debe realizarse
estudio de maloclusién dentaria al
menos bienalmente.

En ausencia de clinica suges-
tiva de enfermedad celiaca, se
determinarin a los 2-4 afios los
anticuerpos antitransglutaminasa
(ATGtIgA) junto con cuantifica-
cién de IgA. Después de esa edad,
repetir periédicamente la deter-
minacién de ATGtIgA cada 2-3
afios o, al menos, hacer segui-
miento clinico.

Realizar cribado de hipoacusia en
los primeros seis meses de vida,
mediante test de otoemisiones
acusticas, evaluacién de potencia-
les evocados auditivos del tronco
cerebral o de potenciales auditivos
automatizados. Realizar cribado
de hipoacusia con pruebas basadas
en reflejos auditivos conductuales,
impedanciometria u otoemisiones
acusticas, cada afio hasta los 6 afios
y después cada dos afios.

Realizar exploracién oftalmoldgica
al nacer, 6 y 12 meses y al menos
cada 2 afios.

Realizar radiografia lateral cervical
en posicién neutra, flexién y exten-
sién, entre los 3 y 5 afios de edad.

Inmunizar a los nifios con SD,
segtn el calendario vacunal vigente
en cada comunidad auténoma.
Inmunizar frente a neumococo,
varicela y gripe, segin pautas vacu-
nales recomendadas para grupos de
riesgo.
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Una de las guias cldsicas de cuidados médicos
para personas con SD, la mayor parte de sus con-
sejos todavia siguen vigentes. Por otra parte, su
primer autor es una de las referencias, en cuanto
a publicaciones relacionadas con SD.

VV. AA. Programa Espaiiol de Salud
para personas con Sindrome de Down.
Ed. FEISD (Federacién Espafola del
Sindrome de Down) Madrid 2011; 89
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cPublicaciones/90L_downsalud.pdf
con acceso 27-04-2014].

Una revisién en espafiol muy actualizada (la ul-
tima revisién es del 2011) y ampliada. Da una
visién pormenorizada del SD vilida, tanto para
profesionales como para familiares y tiene la ven-
taja de poder ser consultada por internet.

Soriano J. Actividades Preventivas en
sindrome de Down. Ed. Prevlnfad
(AEPap)/PAPPS Infancia y adolescen-
cia. Madrid 2007: 19 Pigs. [disponible
en Internet https://www.aepap.org/
previnfad/pdfs/previnfad_down.pdf
con acceso 27-04-2014].

Protocolo de la AEPap para el seguimiento del
sindrome de Down. Incluye valoracién de los
diferentes estudios en funcién de la evidencia
cientifica.

Caso clinico

Varén de 15 dias de vida diagnosticado postnatalmente

malformaciones cardiacas ni pliegue nucal. Parto hospita-

de sindrome de Down, acude a nuestra consulta de Pediatria
para iniciar controles de salud.

Antecedentes familiares: padres jovenes de 23 afios, sin
habitos téxicos ni antecedentes de consanguinidad. Un her-
mano sano de 2 afios de edad. Historia familiar: un primo
materno con SD (cariotipo 47 XY, + 21: trisomia primaria).

Antecedentes personales: embarazo controlado de curso
normal. Control ecografico del embarazo: no se evidencian

lario, a término (39 + 2 semanas), eutécico, presentacion
cefélica. Peso al nacimiento: 2.600 gramos. A la exploracion
en paritorio, destaca hipotonia generalizada, fenotipo Down,
signo de la sandalia, mano en tridente, clinodactilia de 5°
dedo de ambas manos y pliegue simiesco.

Pruebas complementarias: Screening de metabolopatias
pendiente de resultados. Test de hibridacion in situ (HIS),
compatible con trisomia 21 libre.
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6 Cuestionario de Acreditacion
°

A continuacidn, se expone el cuestionario de acreditacion con las preguntas de este tema de Pediatria Integral, que debera
contestar “on line” a través de la web: www.sepeap.org.
Para conseguir la acreditacion de formacidn continuada del sistema de acreditacion de los profesionales sanitarios de caracter
Unico para todo el sistema nacional de salud, debera contestar correctamente al 85% de las preguntas. Se podran realizar los
cuestionarios de acreditacion de los diferentes nimeros de la revista durante el periodo sefialado en el cuestionario “on-line”.

Protocolo de seguimiento del

sindrome de Down (SD)

22.En relacién con el SD, sefiale la
respuesta CORRECTA:

a. Esla principal causa genética
de retraso mental.

b. La hipotonia es una caracteris-
tica bdsica que aparece en prac-
ticamente todos estos nifios.

c. Su desarrollo psicomotor estd
retrasado en todas las 4reas.

d. Ay B son correctas.

e. Todas son correctas.

23.En relacién con la cardiopatia
congénita en los nifos con sindro-
me de Down, sefiale la respuesta

FALSA:

a. La presencia de una cardiopa-
tia congénita en una ecografia
gestacional obliga a investigar
la posibilidad de un SD.

b. Cerca de la mitad de los nifios
con SD tienen alguna malfor-
macién congénita al nacer.

c. Enun SD de 12 afios sin estu-
dio cardiolégico previo, pero
asintomdtico y con exploracién
fisica normal, no es necesario
realizar ecocardiografia, bas-
tando con un electrocardio-
grama de confirmacién.

d. Las cardiopatias complejas sue-
len ser raras en el SD.

e. Lasupervivencia de las cardio-
patias en los nifios con SD es,
en general, similar al del resto
de la poblacién.

24.Respecto al seguimiento de los
nifos con SD, es cierto que:

a. Debe realizarse siempre en uni-
dades especificas.

b. La primera labor de un pedia-
tra es dar la noticia a los padres
inmediatamente después del
diagndéstico, primando la
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urgencia de la notificacién
sobre cualquier otra considera-
cion.

c. Estdlimitada a la poblacién con
SD exclusivamente durante la
etapa infantil, ya que el adulto
con SD apenas tiene problemas
significativos de salud.

d. Respecto a su desarrollo psico-
motor, el retraso de lenguaje es
un indicador de un mayor grado
de retraso mental.

e. Todas las anteriores son FAL-

SAS.

25. ;Cudndo realizaria una radiografia

cervical en posicién neutra y di-

ndmica (flexién y extensién) a un

nifio de 9 aos con SD al que sigue
en su consulta?, sefiale la FALSA:

a. Siempre que manifieste signos
neuroldgicos (parestesias en
miembros, caidas frecuentes,
pérdida de fuerza en extremi-
dades, etc.).

b. Antes de una intervencién qui-
rargica que implique anestesia
general.

c. La radiografia cervical no es
vilida para el screening de
inestabilidad atloaxoidea, dado
su bajo rendimiento diagndstico
y riesgo de radiacién. Solo rea-
lizaria resonancia magnética del
4rea cervical en los casos sinto-
maticos.

d. Debe realizarse al menos una
vez durante la infancia, prefe-
riblemente entre los 3 y 6 afios
de edad.

e. Todas las respuestas son falsas.

26.A su consulta llega una nifa de

6 afios con sindrome de Down,
que nadie habia controlado hasta
ahora, y observa que presenta un
peso y talla bajos para los estdn-

dares infantiles y ningtin hallazgo

exploratorio significativo. ;Qué

medidas tomaria?:

a. Solicitar unos marcadores celia-
Cos.

b. Solicitar estudio de funcién
tiroidea.

c. Compararlo con tablas de creci-
miento especificas de poblacién
Down.

. ay b son ciertas.

e. Todas son ciertas.

Caso clinico
27. En relacién con el diagnédstico pre-

natal en el caso propuesto, usted

considera que:

a. No existian indicios que hicie-
ran pensar en un embarazo
de riesgo (ausencia de pliegue
nucal o cardiopatia congénita
en las ecografias gestacionales,
ausencia de antecedentes fami-
liares significativos y el hecho
de tratarse de una madre joven).

b. Se deberia haber considerado la
edad paterna a la hora de eva-
luar el riesgo.

c. Dado el antecedente familiar de
SD, deberia haberse realizado
amniocentesis.

d. Por el antecedente familiar,
deberia haberse realizado triple
screening seguido de amnio-
centesis, segtn el resultado de
este.

e. Todasson CIERTAS.

28.Usted es el neonatélogo que atien-

de el parto, scudndo habria infor-

mado ala familia sobre el diagnés-

tico de SD en el nifio?

a. Esperaria al resultado del cario-
tipo que he solicitado nada mas
nacer, ya que la presencia de
un fenotipo compatible no es


http://www.sepeap.org/

motivo suficiente para dar una
noticia de tan nefastas conse-
cuencias.

Informaria inmediatamente a la
madre en el propio paritorio.
Daria la noticia al padre en la
salita de espera de los familia-
res, buscando algo de intimi-
dad, mientras damos tiempo a
que se recupere la madre para
informarla también.

Buscaria un momento ade-
cuado, lo antes posible, pero sin
precipitaciones; en el que reuni-
ria a ambos padres, en presencia
del nifio, en una salita cémoda
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donde nos pudiéramos sentar
y mantener una charla disten-
dida, pero manteniendo el tono
profesional.

La persona mejor preparada
para dar ese tipo de noticias es
el genetista, al que he derivado
el caso.

29. Si usted es el pediatra de cabecera
al que le llega este caso, ¢qué me-
didas tomaria en la primera visita?
a. En este caso, no solicitar estu-

dio ecocardiogrifico, ya que la
ecografia gestacional ha descar-
tado cardiopatia congénita y es
un gasto innecesario.

b. Si dispongo de poco tiempo

para la visita, citar a los padres
para otra entrevista mds cal-
mada.

Intentar hacer hincapié en la
informacién previa y el consejo
genético recibido en la Mater-
nidad, completando todos los
aspectos de la informacién que
hayan quedado poco desarro-
llados. A continuacién, iniciar
el protocolo de seguimiento de
nifios con SD.

Las respuestas b y ¢ son correctas.

e. Todas las respuestas son correc-

tas.
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