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RESUMEN

Se realizé una revision bibliografica, con el objetivo de actualizar a los profesionales de
diferentes disciplinas vinculados directa o indirectamente a los pacientes sindrome de
Down; asi como a los familiares un enfoque integral e integrador que permita sobre la
base de los conocimientos actuales, a la luz de la tecnologias modernas, brindar una
atencidon mas especialidad con un adecuado enfoque terapéutico desde las edades
tempranas. Se realizé una revision de las bases de datos PubMed, Cumed vy Lilacs
desde 2010 hasta el 2015, asi como sitios Web de instituciones y asociaciones de las
Ciencias Biomédicas relacionadas con la tematica. Se incluyeron articulos de revisién y
articulos originales. La investigacion abordé los principales aspectos a tener en cuenta
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desde sus origenes, la prevencion, factores de riesgo, el diagnéstico, pronéstico,
caracteristicas comunes, enfermedades asociadas y el tratamiento, con la
rehabilitacion eficaz y oportuna para obtener mejores resultados. Con el estudio se
llegd a la conclusidn que esta alteracion cromosémica es la mas frecuente de forma
universal, tal como se manifiesta en nuestro municipio. Se logré una actualizacion en
los conocimientos sobre este sindrome, de gran utilidad para los profesionales y la
familia.

Descriptores DeCS: SINDROME DE DOWN.

ABSTRACT

It was carried out a bibliographic review with the aim of updating the professionals of
different disciplines linked directly or indirectly to patients with Down syndrome; as
well as to provide the families with a comprehensive and inclusive approach that offers
a specialized care with a proper therapeutic approach in early ages on the basis of
current knowledge with modern technologies. It was performed a review of PubMed,
Lilacs and Cumed databases since 2010 to 2015, as well as websites of institutions and
associations of the biomedical sciences related to the topic. Review and original articles
were included. The research discussed the main aspects to be considered from the
beginning, prevention, risk factors, diagnosis, prognosis, common characteristics,
associated diseases and treatment, with the effective and timely rehabilitation for best
results. The study came to the conclusion that this chromosomal alteration is the most
frequent as it is manifested in our town. An updating was accomplished in the
knowledge of this syndrome, useful for professionals and the family.

Subject heading: DOWN SYNDROME.

INTRODUCCION

El sindrome de Down (SD) es la alteracion cromosdmica humana mas frecuente. Su
incidencia en la poblacion general es de 1/660 recién nacidos vivos. Sin embargo, se
duplica cuando se consideran también los fetos, ya que la mitad de éstos terminan en
abortos espontaneos en la época precoz de la gestacion.
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La incidencia estimada del sindrome de Down a nivel mundial se sitla entre 1 de cada
1.000 y 1 de cada 1.100 recién nacidos.! En el mundo viven unos 7 millones de

personas con sindrome de Down.?

Existe una correlacion entre la edad materna avanzada y el fendmeno de la no

disyuncion que da lugar a un cromosoma extra en el descendiente.3-6

El 95 % de los nifios con SD presenta una trisomia 21, el 1 % mosaicismo, mientras
que el 4 % tiene una translocacién t(14921q), t(15921q) o t(13g21q). La mayoria de
los pacientes con SD y cariotipos aparentemente normales tienen un mosaico con baja

frecuencia de células trisdmicas.* >

Otras bibliografias de forma similar reconocen SD es un trastorno genético causado por
la presencia de una copia extra del cromosoma 21 (o una parte del mismo), en vez de
los dos habituales, de ahi que se denomine también trisomia del par 21.510 Se
caracteriza por la presencia de un grado variable de discapacidad cognitiva y unos
rasgos fisicos peculiares que le dan un aspecto reconocible. Es la causa mas frecuente

de discapacidad cognitiva psiquica congénita.l: 12

Segun el centro para el Control y la Prevencion de Enfermedades (CDC, sigla en
inglés), en los Estados Unidos nacen aproximadamente 6.000 bebés con sindrome de

Down cada afio y que afecta a alrededor de 1 de cada 691 nacimientos vivos.!3: 14

El estudio nacional a personas con retraso mental y otras discapacidades por
orientacién del Comandante en Jefe concluyd en la provincia de Pinar del Rio en el afo

2003, fue la primera etapa de uno de los programas mas sensibles de la Revolucion.

En él, se destaco el sindrome Down como la etiologia cromosdémica mas frecuente y la
causa genética principal de retraso mental como se reporta en todos los paises. Las
mas de 4900 personas que presentan este sindrome, constituye una prevalencia

nacional en la poblacién total de 0,043%. Esta causa de retraso mental representa el
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3,50% de la poblacion con la enfermedad y el sindrome genético mas frecuente en

este estudio (22,07 %), como se reporta en la literatura.®>

Se considera constituye la primera causa de retraso mental congénito de origen
genético por una aberracién cromosdémica, que ademas se va a encontrar acompafiado
de signos y caracteristicas que lo identifican. Se presenta en uno de cada 800 nacidos

vivos de todas las razas y grupos econémicos.!> 16

La prevalencia al nacimiento del sindrome Down en Cuba en el 2003 fue de 0,078 %
(7,8 por cada 10 000 nacidos vivos), por debajo de la reportada a nivel mundial (0,14

%), para paises que no constan con un diagnostico prenatal del sindrome.

En estudio realizado en la provincia Granma en el periodo del 2008 al 2010 por el
programa de diagndstico citogenético prenatal se reporté que esta alteracion
cromosomica fue la mas encontrada, con una frecuencia de un 92.5 % vy la prevalencia
al nacimiento de 0.4 por cada mil nacidos vivos. 7 Actualmente, al cierre del 2014 el
centro provincial de Genética recoge 388 pacientes con SD, con una mayor cantidad en

las edades comprendidas entre 20 a 59 afios.

Al conocer que esta entidad es la alteracién cromosdmica es la de mayor frecuencia
encontrada en la sociedad y su alta prevalencia en nuestro municipio; se decidié
realizar esta revision bibliografica con el objetivo de mostrar a los familiares y
profesionales de las diferentes disciplinas un enfoque integral e integrador de todos los
aspectos de interés en cuanto al diagndstico, prevencion caracteristicas fundamentales
y enfermedades asociadas para un adecuado manejo, orientacién y eleccién

terapéutica.

DESARROLLO

Antecedentes historicos

El dato arqueoldgico mas antiguo del que se tiene noticia sobre el sindrome de Down
es el hallazgo de un craneo sajoén del siglo VII, en el que se describieron anomalias
estructurales compatibles con un vardn con dicho sindrome.!'® La pintura al temple
sobre madera “La Virgen y el Nifio” de Andrea Mantegna (1430-1506) parece
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representar un nifio con rasgos que evocan los de la trisomia,! asi como el cuadro de
Sir Joshua Reynolds (1773) “Retrato de Lady Cockburn con sus tres hijos”, en el que

aparece uno de los hijos con rasgos faciales tipicos del SD.

El primer informe documentado de un nifio con SD se atribuye a Etienne Esquirol en
1838, * denominandose en sus inicios “cretinismo” o “idiocia furfuracea” P. Martin
Duncan en 1886 describe textualmente a “una nifa de cabeza pequefia, redondeada,
con ojos achinados, que dejaba colgar la lengua y apenas pronunciaba unas pocas

palabras”.!!

En ese afio el médico inglés John Langdon Haydon Down trabajaba como director del
Asilo para Retrasados Mentales de Earlswood, en Surrey, realizando un exhaustivo
estudio a muchos de sus pacientes. Con esos datos publicé en el London Hospital
Reports un articulo titulado: “Observaciones en un grupo étnico de retrasados
mentales”. Otras literaturas ubican el acontecimiento en 1866, cuando este doctor de
quien deriva el nombre de sindrome de Down, la descubre por primera vez en el
Clinical Lecture Reports of the London Hospital; sin embargo, no podia definir cual era
exactamente su causa y no fue hasta aproximadamente 100 afos después, que el
doctor Jérome Lejeune, genetista francés y colaboradores descubrieron que este
sindrome estaba causado por un problema genético. ** En julio de 1958 se describid

qgue era una alteracion en el mencionado par de cromosomas. 19

En 1956 Tjio y Levan demuestran la existencia de 46 cromosomas en el ser humano y
poco después, en el afio 1959 Lejeune, Gautrier y Turpin demuestran que las personas
con SD portan 47 cromosomas. Esto Ultimo lo demostré de manera simultanea la

inglesa Pat Jacobs, olvidada a menudo en las resefias histéricas.

En 1961 un grupo de cientificos (entre los que se incluia un familiar del Dr. Down)

I\\

proponen el cambio de denominacion al actual “sindrome de Down”, ya que los
términos “mongol” o *mongolismo” podian resultar ofensivos. ! En 1965 la OMS
(Organizacion Mundial de la Salud) hace efectivo el cambio de nomenclatura tras una

peticion formal del delegado de Mongolia. El propio Lejeune propuso la denominacién
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alternativa de “trisomia 21" cuando, poco tiempo después de su descubrimiento, se

averigud en qué par de cromosomas se encontraba el exceso de material genético. !

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS) designd el 21 de marzo como el Dia
Mundial del sindrome de Down, a fin de sensibilizar a la poblacién sobre los pacientes
que presentan este desorden genético y proporcionarles un manejo integral que les
permita una mejor calidad de vida. 2 Este dia, 21/3, representa las 3 copias del
cromosoma 21 que es exclusivo de estas personas. 217 En este afio 2015 se celebra el
décimo aniversario con el tema: Mis oportunidades, mis opciones. Disfrutar de plena

igualdad de derechos y el papel de las familias. 2°

Causas
Los cromosomas contienen la composicion genética del cuerpo. El cuerpo presenta 23
pares de cromosomas. Tres tipos de cambios cromosdmicos que derivan en SD son:

e Presencia de un cromosoma adicional (3 en lugar de 2) en el par de
cromosomas 21. Este tipo se denomina trisomia 21. Es producto de un error en
la divisidon celular en el évulo o el espermatozoide.

e En la trisomia 21 mosaicos, algunas células tienen el cromosoma adicional y
otras no.

e En la trisomia por translocacién, una parte del cromosoma nimero 21 se ha
desprendido. La parte desprendida se vuelve a unir a otro cromosoma. En
alrededor de un tercio de los individuos, la translocaciéon se hereda de uno de

los padres.

En todos los casos, el material genético del cromosoma 21 adicional es lo que causa

problemas.

Factores de riesgo

Los factores que aumentan la probabilidad de padecer SD incluyen:
e Genética: si alguno de los padres es portador de SD por translocacion, el riesgo
es mayor
e Edad: la probabilidad de tener un hijo con SD aumenta después de que la mujer

cumple los 35 afios
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e Sexo: nacen mas nifios que niflas con SD !>

Diagndstico prenatal

Gracias a los avances de la medicina, desde hace varios afios uno de los objetivos
fundamentales en el campo de la salud es prevenir y ayudar a individuos, parejas y
familias con determinados trastornos genéticos, lo que da lugar al desarrollo de la
aplicacion cada vez mas compleja del asesoramiento genético (AG), el cual consiste en
un proceso de comunicacion relacionado con los problemas humanos, asociados con la

ocurrencia o riesgo de recurrencia de un desorden genético en una familia. 111>

Las pruebas de diagndstico prenatal se suelen recomendar si la edad es superior a los
35 afios, la familia tiene antecedentes de enfermedades congénitas o se ha estado
expuesto a agentes teratdgenos, es decir, cualquier sustancia, agente o proceso que

interfiere con el desarrollo prenatal normal. 2!

Hay dos tipos de procedimientos disponibles para las mujeres embarazadas:
e Las pruebas de deteccion calculan el riesgo de que el feto tenga SD.

e Las pruebas de diagnéstico indican si el feto realmente tiene esa afeccién o no.

Pruebas de deteccion: Sin riesgo para el feto.

e Ecografia con translucencia nucal (TN), que se mide de las 11-14 semanas de
gestacion.

e Marcadores bioquimicos (PAPP_A+B-hCG libre), que se realiza de las 11-12
semanas de gestacion.

e NT PLUS 11-14(ecografia+marcadores biogquimicos), que se realiza de las 11-14
semanas de gestacion.

e Triple test (B-hCG+estriol+alfafetoproteina), que se realiza de las 15-20 semanas

de gestacion.

Pruebas de diagndstico: Con riesgo para el feto.
Las pruebas incluyen la muestra de vellosidad coridnica (CVS, por sus siglas en inglés)
que se realiza aproximadamente a la 11 semanas de embarazo través de una puncién

abdominal bajo control ecogréafico; la amniocentesis, para tomar una muestra de
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liquido amnidtico de aproximadamente 20 cc también a través de la ecografia y la

muestra percutanea de sangre del cordén umbilical (PUBS, por sus siglas en inglés).

Los procedimientos tienen una precisién aproximada del 98% al 99% en la deteccion
del SD. 22

Diagndstico luego del nacimiento

En primera instancia, se basa en los signos fisicos del sindrome. Pero dado que pueden
no tenerlos y que muchos de estos son comunes en la poblacién general, el profesional
de la salud tomara una muestra de sangre del bebé para confirmar el diagndstico. La

muestra de sangre se analiza para determinar la cantidad de cromosomas. 23

Normalmente las células del cuerpo humano tienen 46 cromosomas que se organizan

en pares para su estudio y analisis (cariotipo).?*

Se pueden realizar examenes como ecocardiografia, para verificar si hay defectos
cardiacos (por lo general se hacen poco después de nacer); electrocardiograma (ECG),

radiografia de torax y tracto gastrointestinal.

Es necesario realizar un examen fisico minucioso, por si hay ciertas afecciones. Se
deben hacer:
e Examen de los ojos cada afio durante la nifiez.
e Audiometrias cada 6 a 12 meses, dependiendo de la edad.
e Examenes dentales cada 6 meses.
e Radiografias de la columna cervical o superior entre las edades de 3a 5
afios.
e Citologias y exdmenes pélvicos comenzando durante la pubertad o hacia la
edad de 21 afios.

e Exdmenes de tiroides cada 12 meses. 8

Caracteristicas comunes

El mecanismo exacto de muchos sintomas asociados el sindrome de Down sigue sin

entenderse por completo. La hipotesis del desequilibrio de la dosis génica postula que
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la presencia de un tercer cromosoma 21 puede influir en la expresidon de otros genes
en el genoma. Este material genético extra puede interrumpir la descodificacion de la

informacién en los genes y, asi, modificar las funciones celulares normales.

Basandose en esta hipdtesis, diversos grupos han intentado identificar los cambios en
la expresién génica en las células con trisomia y relacionarlos con los sintomas
observados. Como la expresion de los genes es diferente en cada persona, es muy
dificil discernir entre los cambios exclusivamente relacionados con la trisomia 21 y los

debidos a la variacion natural entre los individuos. 2°

No debe considerarse como modelo cldsico. Aunque se asocia con frecuencia a algunas
enfermedades, la expresion fenotipica final es muy variada de unas personas a otras.
Como rasgos comunes se pueden resenar su fisionomia peculiar, una hipotonia
muscular generalizada, un grado variable de discapacidad cognitiva y retardo en el

crecimiento. 114 27

En cuanto al fenotipo han sido descritos mas de 100 rasgos peculiares asociados,
pudiendo presentarse en un individuo un nidmero muy variable de ellos (tabla). De
hecho ninguno se considera constante o patognomodnico aunque la evaluacién conjunta

de los que aparecen suele ser suficiente para el diagnéstico (Fig. 1 y Fig. 2). !
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Tabla. Caracteristicas presentes en los pacientes con sindrome de Down. Porcentaje

de aparicion.
) Porcentaje de ; Porcentaje de
Caracteristicas o Caracteristicas o
aparicion aparicion
) _ . Microdoncia total o
Discapacidad cognitiva 100% _ 60%
parcial
Retraso del crecimiento 100% Puente nasal deprimido 60%
, Clinodactilia del 5°
Dermatoglifos atipicos 90% 52%
dedo
Diastasis de musculos
80% Hernia umbilical 51%
abdominales
Hiperlaxitud ligamentosa 80% Cuello corto 50%
) Manos
Hipotonia 80% 50%

cortas/braquidactilia

Braquiocefalia/region ) ) o
o 75% Cardiopatia congénita 45%
occipital plana

Pliegue palmar

Genitales hipotroficos 75% 45%
transversal
Hendidura palpebral 75% Macroglosia 43%
Extremidades cortas 70% Pliegue epicantico 42%
Paladar ojival 69% Estrabismo 40%
Oreja redonda de 60% Manchas de Brushfield 35%
implantacién baja (iris)

http://scielo.sld.cu

786


http://es.wikipedia.org/wiki/Retraso_mental
http://es.wikipedia.org/wiki/Nariz
http://es.wikipedia.org/wiki/Huella_dactilar
http://es.wikipedia.org/wiki/Clinodactilia
http://es.wikipedia.org/wiki/Abdomen
http://es.wikipedia.org/wiki/Hernia_umbilical
http://es.wikipedia.org/wiki/Ligamento
http://es.wikipedia.org/wiki/Cuello
http://es.wikipedia.org/wiki/Hipoton%C3%ADa
http://es.wikipedia.org/wiki/Braquiocefalia
http://es.wikipedia.org/wiki/Cardiopat%C3%ADa
http://es.wikipedia.org/wiki/Genitales
http://es.wikipedia.org/wiki/P%C3%A1rpado
http://es.wikipedia.org/wiki/Macroglosia
http://es.wikipedia.org/wiki/Paladar
http://es.wikipedia.org/wiki/Estrabismo
http://es.wikipedia.org/wiki/Pabell%C3%B3n_auricular
http://es.wikipedia.org/wiki/Manchas_de_Brushfield
http://es.wikipedia.org/wiki/Iris

Multimed 2015; 19(4): 104-127

Fig. 1. Nifia con sindrome de Down.

Fig. 2. Nifio con sindrome de Down.

Sintomas intelectuales y del desarrollo

Los trastornos cognitivos, es decir los problemas de razonamiento y aprendizaje, son

comunes, aunque rara vez, se asocia con un retraso cognitivo grave. ¢2°

Otros problemas cognitivos y del comportamiento suelen ser:

Periodos de atencidén cortos

Dificultad para tomar decisiones razonables
Comportamiento impulsivo

Aprendizaje lento

Retraso en el desarrollo del lenguaje y el habla 81427-23
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La mayoria de los nifios con sindrome de Down desarrollan las habilidades de
comunicacién necesarias, aunque puede llevarles mas tiempo. Otros pueden

desarrollar trastornos del espectro del autismo.

El grado de discapacidad intelectual también es muy variable, aunque se admite como
hallazgo constante una discapacidad ligera o moderada. No existe relacién alguna

entre los rasgos externos y el desarrollo intelectual de estas personas. 1/ 16

Pueden encontrarse ademas otras alteraciones como:

e Problemas de la vision: cataratas, miopia, astigmatismo, los ojos desviados y
los movimientos oculares involuntarios y rapidos.

e Pérdida de la audicion: Hipoacusias de transmisidn. Esto es debido a la
presencia de enfermedades muy frecuentes como impactaciones de cerumen,
otitis serosas, colesteatomas o estenosis del conducto auditivo. 4

o Defectos del corazén: En estas cardiopatias, casi la mitad se corresponden con
defectos del septo auriculo-ventricular (Entre ellas podemos encontrar la
comunicacién interauricular, la comunicacién interventricular), canal
atrioventricular, ductus arterioso persistente, tetralogia de Fallot, prolapso de la
valvula mitral. 393! Por este motivo se recomienda la realizacion de una
ecografia del corazén a todo recién nacido con SD. 32

e Enfermedades de la sangre: leucemia, anemia y policitemia, entre otras. Estas
enfermedades pueden requerir tratamientos adicionales y seguimiento. 3!

e Infecciones frecuentes de oido y mayor susceptibilidad a contraer infecciones en
general, las infecciones del tracto respiratorio representan la segunda causa de
fallecimiento, siendo la neumonia la infeccién mas frecuente. 33

e Obstruccion gastrointestinal (ano imperforado y problemas similares)

e Trastornos odontoestomatoldgicos: caries, trastornos morfolégicos por
malposiciones dentarias, agenesia de alguna pieza dentaria, o retraso en la
erupcion dentaria. 34

e Problemas digestivos. Atresia esofagica; atresia duodenal y enfermedad celiaca.
35
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e Trastornos del suefio y patrones de suefio alterados: La apnea obstructiva,
provoca pausas significativas en la respiracion durante el suefio. 3¢ Un tercio de
los pacientes sufre obstruccién de las vias respiratorias al dormir.

e Mayor incidencia de demencia con la edad.

e Inestabilidad de los huesos de la columna en la parte superior del cuello
(atlantoaxial) 3!, que puede provocar una lesidén de la médula espinal por
compresion.

e Defectos en el sistema urinario.

e Presion arterial elevada en los pulmones.

e Epilepsia: El riesgo de esta aumenta con la edad, pero las convulsiones suelen
ocurrir dentro de los primeros 2 afios de vida o después de los 30 afios. 37:38

e Una glandula tiroides menos activa (hipotiroidismo leve adquirido o
autoinmune). 3°

e Crecimiento lento.

e Retardo en la habilidad para darse vuelta, sentarse, gatear y caminar debido a
la disminucion del tono muscular. 40-42

e Problemas de lenguaje.

e Obesidad.

e Problemas de conducta o emocionales, como ansiedad, depresidon y trastorno
por déficit de atencién e hiperactividad. También podrian manifestar
movimientos repetitivos, agresividad, autismo, psicosis o retraimiento social. 43

e Riesgo de que otros crean que un nifio tiene mas retraso de lo que

verdaderamente tiene. 81618

Es importante conocer que cada persona con sindrome de Down es diferente y no
todas tendran problemas graves de salud. Muchas de estas enfermedades pueden

tratarse con medicamentos, cirugia y otras intervenciones. 444>

Pronéstico
Varia dependiendo de las posibles complicaciones del paciente. A principios del siglo
XX, se esperaba que los afectados por este sindrome vivieran menos de 10 afios.

Ahora, cerca del 80% de los adultos que lo padecen superan la edad de los 50 afios. !
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Otros autores con similitud plantean que la media, de esperanza de vida, es entre los
50 y los 60 afios, aunque este promedio se obtiene de una amplia horquilla
interindividual (las malformaciones cardiacas graves o la leucemia, cuando aparecen,

pueden ser causa de muerte prematura). 1116

Se puede mejorar la calidad de vida y la salud de quienes sufren este trastorno
genético al satisfacer sus necesidades sanitarias, entre las cuales se incluyen chequeos
regulares por profesionales de la salud para vigilar su desarrollo fisico y mental,
ademas de una intervencion oportuna, ya sea con fisioterapia, asesoramiento o
educacion especial. De esta forma, pueden alcanzar un nivel de vida optimo a través
del cuidado y el apoyo paternal, del asesoramiento médico y de sistemas de apoyo
basados en comunidades, como educacién inclusiva en todos los niveles. Todo ello

promueve su participacion en la sociedad y el desarrollo de su potencial personal. !

Prevencion
No existen pautas generales para prevenir el SD. Si le preocupa tener un hijo con SD,

piense en recibir asesoramiento genético antes de quedar embarazada. ©

Tratamiento

No existe tratamiento, una vez que nace la persona con el sindrome, pero ayudado por
la familia y un personal especializado, este individuo puede ser (til a la sociedad. En
los primeros afios, son particularmente utiles las intervenciones constantes para

estimular el lenguaje expresivo y el desarrollo del habla. %16

Los pacientes con grandes dificultades para el aprendizaje, pueden ser internados en
instituciones, pero la mayoria debe vivir en su domicilio, donde desarrollan de forma
mas completa las habilidades adquiridas. Suelen alcanzar una edad mental de 8 afios,
y por tanto precisan un entorno protector, pero pueden desarrollar trabajos sencillos
en empresas e industrias. También pueden desarrollar labores domésticas. A los
padres de los casos ya diagnosticados con la enfermedad, el asesoramiento genético
esta dirigido a la toma de medidas educativas-preventivas como: ensefianzas de

habitos y costumbres, desarrollo de habilidades, autocuidado, y educacion
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especializada. Es necesario, que el paciente tenga una calidad de vida aceptable, con

una mayor integracion a su vida familiar, social e incluso laboral.

El desarrollo cientifico-técnico alcanzado por nuestro pais en el campo de la atencién a
personas con necesidades especiales muestra un constante ascenso, se perfeccionan
los métodos de deteccidn, investigacion y diagnédstico asi como el trabajo educativo,

instructivo y terapéutico.

Lo mas importante, es la estimulacion precoz del nifio y la aceptacion por la familia y la
sociedad, insistiendo en la necesidad de brindarle amor, comprensién y apoyo para
que no se sientan rechazados y puedan adquirir las habilidades necesarias para
mejorar su lenguaje, desarrollo psicomotor, etc. es aun insignificante para acertar en
el obrar en la vida y en la tarea educativa de los hijos con sindrome de Down hay que
partir siempre de la aceptacion del hecho, con el sufrimiento real que conlleva,
después comenzar a actuar, con la disposicion de dar todo lo mejor de nosotros, para
contribuir en lo que podamos al proceso de educacion y perfeccionamiento con una

actitud integradora. 61>

Los programas educativos disefiados para satisfacer las necesidades especiales del
nifio pueden ayudar a aumentar las oportunidades de aprendizaje. Los nifios que
alcanzan objetivos académicos fundamentales pueden ingresar a las clases de una

escuela publica normal y recibir apoyo adicional segun sea necesario.

Vivir en casa y recibir una terapia especial ayuda a los nifios con SD a alcanzar su
maximo potencial. La mayoria de las personas con esta afeccién puede participar
activamente en la comunidad: en escuelas, empleos y diversas actividades recreativas.
Algunos viven con la familia, otros con amigos y hasta de forma independiente. La
logopedia, fisioterapia y ergoterapia pueden mejorar la capacidad de hablar, caminar y

realizar actividades de la vida cotidiana.

En algunos recién nacidos, es necesario realizar una cirugia para corregir problemas de

salud graves, como defectos cardiacos. 816
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Especial importancia cobran los cuidados del bebé, pues es posible requieran mas
tiempo para alimentarse. Al amamantarlo, debe estar bien apoyado y totalmente
despierto. Ademas puede tener algun escape debido al control deficiente de la lengua;

sin embargo, muchos pueden lactar de manera satisfactoria. 816: 46

Un nifio con esta afeccidon empieza a hablar, jugar y realizar otras actividades después
de lo normal. La ayuda profesional permite que la familia pueda sobrellevar el cuidado.
Los profesionales de la salud mental ofrecen ayuda para controlar los problemas
emocionales. 1 En los primeros anos, son particularmente Gtiles las intervenciones

constantes para estimular el lenguaje expresivo y el desarrollo del habla. !

La obesidad puede volverse un problema para los nifios mayores y los adultos. Realizar
mucha actividad y evitar los alimentos ricos en calorias es importantes. Antes de
empezar actividades deportivas, se deben examinar el cuello y las caderas del nifio.

La formacion conductual puede ayudar a las personas con sindrome de Down y sus
familias a hacerle frente a la frustracion, el enojo y el comportamiento compulsivo que
suele presentarse. Los padres y cuidadores deben aprender a ayudarle, para enfrentar

la frustracién. Al mismo tiempo, es importante estimular la independencia.

Las mujeres adolescentes y adultas con esta afeccién, por lo general pueden quedar
embarazadas. Hay un aumento del riesgo de abuso sexual y otros tipos de maltrato en
hombres y mujeres. Es importante, ensefiarles acerca del embarazo y tomar las
precauciones apropiadas; aprender a defenderse en situaciones dificiles y a estar en un

ambiente seguro.

Si la persona tiene cualquier defecto o problemas cardiacos, verifique con el médico
acerca de la necesidad de antibidticos para prevenir las infecciones del corazén

llamadas endocarditis.

En la mayoria de las comunidades, se ofrece educacion y capacitacion especial para los
nifios con retraso en el desarrollo mental. La logopedia puede ayudar a mejorar las
destrezas linguisticas y la fisioterapia puede ensefar destrezas motrices. La terapia

ocupacional puede ayudar con la alimentacidn y la realizacidén de tareas. Los cuidados
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de salud mental pueden ayudar a ambos padres y al hijo a manejar los problemas del
estado animico o del comportamiento. Con frecuencia, también se necesitan

educadores especiales. 846

El nacimiento de un hijo(a) con sindrome Down es uno de los acontecimientos mas
duros, un momento dificil en la vida de las familias, que necesitan elaborar el duelo de
la pérdida del hijo deseado y comenzar una etapa en la que es necesario aprender a
convivir y aceptar a un hijo diferente, que genera sentimientos de frustracion,
agresividad, desconcierto, rechazo y culpabilidad. Ante este estado, a los padres se les
ofrece consuelo y se les recomienda paciencia pues desde el imaginario social el
nacimiento de un hijo(a) SD es visto como una “desgracia” y “en nuestro medio se
espera un nifio hermoso y que crezca sano”. Esto explica que desde lo cultural muchos
padres sienten culpa cuando no cubren estas expectativas”. Hay que abordar

adecuadamente la psicologia de la familia. 4’

El grupo familiar constituye un elemento decisivo en la formacién del individuo por lo
que resulta necesario informarlo, formarlo y apoyarlo. Se reportan numerosas
investigaciones y experiencias que estudian la problematica y que ofrecen alternativas
para la integracién, terapia y orientacién de las familias, en muchas de las cuales, el

trabajo con grupos tiene un significado especial. 4°

La metodologia de los procesos correctores comunitarios (ProCC) ofrece amplias
potencialidades para el trabajo con las familias que tienen un hijo(a) con estas
caracteristicas, en la medida en que proporciona, entre otras cosas, espacios de
reflexion grupal, en los que se les ofrecen elementos de analisis que posibilitan la
blsqueda de soluciones alternativas a las contradicciones en su diario vivir, donde se
unen a los problemas de la familia hoy el desencuentro entre hombre-mujer, la
sobrecarga femenina, las dificultades de comunicacién entre sus miembros y en el

establecimiento de espacios y limites. 47

Actualmente algunos cientificos hablan de la introduccion dentro del genoma humano
de un Unico gen, llamado XIST, que podria corregir la trisomia del cromosoma 21. La

investigacion es llevada a cabo por un equipo de cientificos de la Universidad de
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Massachusetts (Estados Unidos) y supone un lacion del genoma humano fue capaz de
silenciar la tercera copia adicional del cromosoma 21 que, en lugar de las dos
habituales, causa el sindrome de Down; pero aun queda un largo camino para una
aplicacion clinica. Segun los cientificos, esta investigacién demuestra que corregir los

desordenes genéticos en células vivas puede ser alcanzable. 47

CONCLUSIONES

Mediante el estudio realizado se corrobora que el sindrome de Down continta siendo la
alteracion cromosémica que con mayor frecuencia aparece en la sociedad. Conocer de
forma actualizada las principales caracteristicas, posibles complicaciones, asi como las
nuevas tecnologias que facilitan un diagndstico certero tanto en la etapa prenatal como
postnatal, constituye un reto para los profesionales de la salud en su ardua tarea de
lograr un abordaje integral e integrador de las diferentes disciplinas que permitan una
aceptacion y participacion social de los pacientes y su familia, asi como brindar una
informacidn precisa y certera de los riesgos y el prondstico. Se impone conocer que los

mayores logros se obtienen con una intervencion temprana.
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