SINDROME DOWN

El sindrome Down es un defecto de nacimiento (congénito)
que se caracteriza por la presencia de una copia adicional,
total o parcial, del cromosoma 21. Este material genético
adicional causa las caracteristicas fisicas que presentan las
personas con este sindrome. Un término médico que define el
tener una copia o material extra de un cromosoma es
‘trisomia’, por lo que otro nombre para el sindrome Down es
trisomia 21.
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Fuente: Cortesia de la Familia

CARACTERISTICAS COMUNES
Cada persona con sindrome Down es diferente, con una apariencia Uinica, con rasgos propios de su
familia, y habilidades particulares. No obstante, las personas con sindrome Down presentan ciertas
caracteristicas comunes tales como:
¢ Rostro aplanado
Cabeza pequena
Cuello corto
Parpados inclinados hacia arriba (fisuras palpebrales)
Pequenias manchas blancas en la parte de color del ojo (iris) denominadas «manchas de
Brushfield»
Orejas pequenas o de forma inusual
Lengua protuberante
Manos y pies pequefios
Un solo pliegue (linea) en la palma de la mano
Dedos meniques pequenos y a veces encorvados (inclinados) hacia el pulgar
Tono muscular bajo o articulaciones flexibles
Estatura baja

CONDICIONES ASOCIADAS
Otras condiciones de salud que a menudo presentan o desarrollan las personas con sindrome Down
son:
e Defectos cardiacos (aberturas en las paredes que dividen las cavidades del corazon)
e Defectos gastrointestinales (anomalias de los intestinos, del es6fago y el ano)
e Problemas de la vision (miopia, hipermetropia y astigmatismo, cataratas)
e Pérdida de audicion (pérdida auditiva conductiva, pérdida auditiva neurosensorial)
e Problemas de la columna vertebral (deformidad de la columna debajo de la base del craneo)
e Problemas del sistema inmunolégico (dificultad del cuerpo para combatir infecciones)
e Hipotiroidismo (la glandula tiroides no produce o produce poca hormona tiroidea)
e Enfermedades de la sangre (leucemia, anemia y niveles altos de glébulos rojos)
e Trastornos del sueno (patrones del suenio alterados, apnea obstructiva que provoca pausas en
la respiracion durante el sueno)
e Enfermedades de las encias y problemas dentales (dientes pueden tardar mas en salir, algunos
podrian faltar o salir virados)
e Epilepsia (convulsiones comtunmente durante los primeros 2 anos de vida o después de los 30
anos)
e Enfermedad celiaca (problemas intestinales cuando comen gluten)
e Sobrepeso y obesidad (mayor prevalencia en adultos y en mujeres)
e Envejecimiento prematuro, demencia, pérdida de memoria y deterioro del juicio en adultos.
e Discapacidad intelectual (aunque puede variar entre leve a severa, la mayor parte cae bajo la
categoria de leve a moderada)



CAUSAS Y FACTORES DE RIESGO
Se conocen tres variaciones genéticas que pueden causar el sindrome Down:

e Trisomia 21 clasica: la persona tiene tres copias del cromosoma 21 en todas las células del
cuerpo. Es la forma mas comun, ocurriendo aproximadamente en el 95% de los casos. Resulta
de una division celular anormal durante el desarrollo del espermatozoide o del 6vulo.

e Trisomia 21 mosaico: es una forma poco frecuente, ocurre en aproximadamente el 2% de los
casos. Solo algunas células de la persona tienen una copia adicional del cromosoma 21. Es el
resultado de una division celular anormal después de la fertilizacion.

e Trisomia 21 por translocacion: ocurre en aproximadamente 3% de los casos cuando parte
del cromosoma 21 se une (transloca) a otro cromosoma antes o durante la concepcion. La
persona tiene las dos copias del cromosoma 21 y material genético adicional del cromosoma
21 unido a otro cromosoma.

Algunos padres tienen mayor riesgo de tener un bebé con sindrome Down. Los factores de riesgo
incluyen:

e Edad materna: Los 6vulos mas antiguos tienen un riesgo mayor de presentar una division
celular anormal. Por esta razon, el riesgo de tener un hijo con sindrome Down aumenta
después de los 35 anos. Estudios recientes sugieren que la edad paterna también podria ser
un factor a considerarse.

e Ser portadores de la translocacion genética para el sindrome Down: Tanto el padre como
la madre puede ser el portador y trasmitir la translocacion a su bebé lo que resulta en un
riesgo mayor de tener un bebé con sindrome Down.

e Haber tenido un bebé con sindrome Down: Los padres que ya han tenido un bebé con
sindrome Down tienen un riesgo mayor de tener otro bebé con sindrome Down.

DIAGNOSTICO

Una mujer embarazada con riesgo de tener un bebé con sindrome Down puede hacerse un analisis
de cromosomas utilizando su sangre la cual transporta el ADN del feto y se puede identificar el
cromosoma 21 extra (deteccion de ADN fetal en la sangre materna). De ser positiva, se puede realizar
una prueba mas invasiva para obtener material genético del feto para confirmar el resultado. Entre
éstas se encuentran: la muestra de vellosidades corionicas, amniocentesis o muestra percutanea de
sangre del cordon umbilical. Estas pruebas implican cierto riesgo para la madre y el feto, incluyendo
un riesgo de aborto espontaneo. La prueba diagnostica en el recién nacido es el estudio de los
cromosomas o cariotipo.

TRATAMIENTO

Dado que cada persona con sindrome Down es Unica, el tratamiento dependera se sus necesidades
particulares. La intervencion temprana puede hacer una gran diferencia en la calidad de vida. Las personas
con sindrome Down requieren el mismo cuidado médico de rutina que las personas que no tienen el
sindrome. Ademas, se benefician de una actividad fisica regular y una vida social activa.
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