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INTRODUCCION

Las personas con Sindrome de Down (SD) requieren de la atenciéon de salud y de las
recomendaciones de actividades preventivas destinadas a la poblacién general en Atencién
Primaria .

Por otro lado, este grupo poblacional presenta aspectos relacionados con la supervisién de
salud que le son propios.
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Ciertos riesgos y problemas ocurren con mayor frecuencia en nifios y adultos con SD, por lo
que otro tipo de actuaciones deben afadirse a las recomendaciones del Programa de
Actividades Preventivas y de Promocion de la Salud (PAPPS), con el animo de favorecer el
pleno desarrollo y aprovechamiento de las capacidades de cada persona con SD.

Diversas instituciones internacionales y nacionales se han preocupado desde hace afos en
promover recomendaciones y actuaciones en materia de salud en estas personas. Destaca en
nuestro medio la Fundacié Catalana Sindrome de Down y la Federacién Espafiola de
Instituciones para el Sindrome de Down.

La aplicaciéon de estas recomendaciones ha hecho que la calidad y esperanza de vida de estos
individuos haya mejorado notablemente.

No existen evaluaciones en nuestro pais sobre el grado de cumplimiento de las
recomendaciones realizadas por estas instituciones. Piachaud' constata en una auditoria sobre
la eficacia de la asistencia primaria en este grupo, que las exploraciones basicas (peso,
exploracion cardiaca, de mama, etc.) podrian mejorarse substancialmente. Por ejemplo, en
mas de la mitad de los pacientes no se habian realizado exploraciones tiroideas en los ultimos
tres anos, a pesar de las insistentes recomendaciones llevadas a cabo por las instituciones
sanitarias del lugar de estudio, Londres (Inglaterra). No es previsible que en nuestro medio la
situacién sea mucho mas optimista.

Con el deseo de mejorar la formacion de profesionales, dar mayor cobertura de atencién y
eficiencia de las recomendaciones para las personas con SD, PREVINFAD de la AEPap y la
organizacion PAPPS recogen estas iniciativas, asumiendo la tarea de integrar estas
actividades en su programa de salud para Atencién Primaria, favorecer la generalizacién de la
atencion a nifios con SD en los Centros de Salud, y participar en la actualizacion y busqueda
de la mayor evidencia disponible en cada momento sobre las intervenciones especificas para la
proteccion de la salud de estas personas.

MAGNITUD DEL PROBLEMA

El Sindrome de Down es la primera causa congénita de retraso mental, en Espafia se
producen alrededor de 650 casos nuevos cada afo, ocurriendo en uno de cada 900 recién
nacidos vivos. En el 95% de los casos el sindrome esta causado por trisomia 21 pura, debida a
la no disyuncién en la fase de meiosis, el 80% de los casos de estas trisomias es de origen
materno; en el 4% es causado por translocacion de un cromosoma; alrededor de 1-3 % son por
mosaicismo, es decir, un mismo individuo presenta lineas celulares normales y trisémicas; en
este caso se ha producido después de la fecundacién, durante una de las divisiones del cigoto,
la proporcion de las células trisébmicas varia entre el 11 y el 70 %, el fenotipo de estos nifios va
desde practicamente normal a tipicamente Down”.

La carga génica del cromosoma 21 triplemente representado, es el origen del desequilibrio que
condiciona las alteraciones del desarrollo, estructura y funcién de diversos sistemas y 6rganos,
destacando el retraso mental en mayor o menor intensidad. Pero también existe un incremento
del riesgo de padecer cardiopatias congénitas (50%), hipoacusia (75%), alteraciones oculares
(75%) o enfermedades del tiroides (15%)°*° entre otros procesos, que mas adelante iremos
describiendo con datos de prevalencia de nuestro pais cuando esto es posible. (Tabla 1)

La calidad y la esperanza de vida ha cambiado radicalmente en las dos ultimas décadas,
alcanzandose mejor estado de salud, mayor grado de autonomia personal e integracion en la
comunidad para individuos con este sindrome. Personas con SD residentes en Canada vy
nacidos entre 1952 y 1981 sin cardiopatia congénita, tuvieron una supervivencia al ano de
edad del 90,7%, a los 20 afios del 81,9% y a los 30 afios del 79,2%, frente a pacientes con
cardiopatia congénita cuya supervivencia al afio de edad fue de 76,3%, a los 20 afios de 53,1%
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y a la edad de 30 afios del 49,9%°. En EE.UU., los nacidos entre 1942 a 1952 tuvieron una
supervivencia al afio de vida inferior al 50%, los nacidos de 1980 a 1996 la supervivencia al
afio de vida fue del 91%’. La edad media de fallecimiento fue de 25 afios en 1983 y de 49 afios
en 19978.En Suecia, la mortalidad entre los nacidos en 1970 a 1980 fue del 44,1% en los
primeros 10 afios cuando presentaban cardiopatia, frente al 4,5 % si no la padecian®. En Israel,
la mortalidad pas6 del 45.9% en 1979, antes del afio de vida, al 8,6% en 1996°, y del 57,8%
antes de los 14 anos, a s6lo 10,5% en 1996. La supervivencia es aun mayor en la actualidad
en los paises industrializados, debido a las nuevas técnicas quirurgicas reparadoras, mas
precoces en nifios afectos de cardiopatias congénitas, evitandose de este modo la hipertensién
pulmonar irreversible.

El mayor conocimiento de los riesgos y problemas asociados al SD permite conocer que
alteraciones pueden aparecer y en qué momentos de la vida del individuo, por ello es
pertinente afadir a las recomendaciones de la poblacion infantil en general, un grupo de
actividades preventivas y exploraciones que permitan corregir, aliviar o evitar los problemas de
salud en estos sujetos.

Tabla 1. Principales problemas de salud en personas con Sindrome de Down (excluida la
etapa neonatal)

L e |
Problema Prevalencia ‘
EbES—S—SSEmm———————

Cardiopatia congénita 40-50%
'Hipotonia 100%
| Retraso del crecimiento 100%
| Retraso del desarrollo psicomotor 100%
| Alteraciones de la audicion 50%
| Problemas oculares

e Errores refraccion 50%
e Estrabismo 35%
e Cataratas 5%
| Anormalidad vertebral cervical 10%
| Alteraciones tiroides 15%
| Sobrepeso Comun
| Desordenes convulsivos 5-10%
| Problemas emocionales y de conducta Comun
| Demencia prematura ( 5%-62 década) 18,8% -40,8% *
| Enfermedad periodontal, caries, malposicién 90%
| Disgenesia gonadal 40%
| Enfermedad celiaca 3-7%
| Apnea obstructiva del suefio 45%

* Datos no fiables, ausencia de estudios epidemiolégicos amplios.
De National Down Syndrome Congress. (modificado)
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DIAGNOSTICO DEL SINDROME DE DOWN
- ANTES DEL NACIMIENTO

El sindrome de Down se diagnostica prenatalmente determinando el cariotipo en
muestras de células fetales, obtenidas mediante amniocentesis o biopsia coriénica.
Debido a su invasividad, riesgos y costes, estos procedimientos suelen reservarse para
las mujeres identificadas como de riesgo elevado.

Resumimos las recomendaciones de la mayoria de organizaciones de salud para esta
intervencion clinica™ 2",

Se recomienda diagnéstico prenatal mediante amniocentesis o biopsia coridnica para
estudios cromosémicos, a embarazadas de 35 afios o mayores y a las que tengan un
riesgo elevado de sindrome de Down por otras razones: embarazo previo afectado,
portadora conocida de una transposicibn cromosomica relacionada con el
SD.(Recomendacion B).

Se recomienda proponer cribado del SD mediante pruebas de multiples marcadores
séricos maternos (alfa fetoproteina, estriol y hormona coridnica gonadotrofica) a las 15
a 18 semanas de gestacion, a todas las embarazadas que tengan acceso a servicios
con capacidad para realizar ecografia de alta resolucion, correctas amniocentesis y
laboratorios estandarizados fiables™. (Recomendacién B).

En mujeres de 35 afios o mas, el cribado mediante multiples marcadores séricos,
comparado con la amniocentesis o la biopsia coridnica, depende de las preferencias de
la paciente y, por consiguiente, requiere un comentario detallado sobre los posibles
riesgos y beneficios de cada procedimiento.

En la actualidad no existen evidencias suficientes para recomendar o rechazar el
examen sistematico con ecografia o el uso de marcadores séricos individuales en
embarazadas, como prueba de cribado del SD (Recomendacién C).

- DESPUES DEL NACIMIENTO

El diagndstico del SD al nacer esta basado en la presencia de una constelacion de
signos que constituyen el fenotipo del SD y su confirmacién por estudio cromosémico
mediante cariotipo.

El cariotipo ofrece también una guia para el consejo genético a los padres™, relativo al
riesgo de tener otro nifio con SD. En el caso de trisomia 21 pura el 80% de estos casos
son de origen materno, el otro 20% es de origen paterno. El riesgo de esta trisomia
regular o pura, para madres mayores de 45 afos, es de 1/40 y si tienen esa edad y un
hijo previo afecto aumenta hasta 1/10.

En caso de translocacion es preciso estudiar el cariotipo de los padres ya que, en un
tercio de los casos, uno de los progenitores puede ser portador de una translocacion
equilibrada, lo que aumenta el riesgo de recurrencia. El riesgo de recurrencia si la
madre es portadora tipo "t(14,21)" es de 1/10 y si es el padre, de 1/20. En el tipo
"t(21,22)" el riesgo si es en la madre es 1/6, y si es el padre 1/12.

En caso de mosaicismo, si los padres son portadores de esta anomalia, el riesgo de
recurrencia es muy alto. Si el mosaicismo paterno es del 50%, el riesgo de recurrencia
es de un 25% de hijos afectos.
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ACTIVIDADES PREVENTIVAS DIRIGIDAS A PROBLEMAS MEDICOS ASOCIADOS
CON EL SINDROME DE DOWN

a) Desarrollo psicomotor, incluido el lenguaje y el habla

La funcion cognitiva varia tremendamente y no se puede predecir al nacimiento. No existe
relacion entre el fenotipo del nifio con SD vy el nivel de funcion cognitiva. El cociente intelectual
va de rangos bajo a moderado y profundo, siendo este ultimo raro”.

Los hitos iniciales del desarrollo psicomotor siguen una secuencia s6lo un poco mas tardia que
la de la poblacion en general, P6o y Gassié publican en el 2000 la edad media con la
desviacion estandar de los item motores mas importantes en una poblacién de nifios con S. de
Down'® (Tabla 2). La excepcién se observa en el area del lenguaje que es la mas
comprometida®’.

Diversos estudios con casos control han comprobado que los programas de
intervencién temprana mejoran el desarrollo global, los trastornos del comportamiento
alimentario, lenguaje e integracion social'®'®2° y |a adaptacion entre padres e hijos?!. Los
programas de intervencion temprana pueden mejorar el pronostico académico de estos nifios?.
Estos programas es conveniente que sean atendidos por especialistas con experiencia en
estos nifios, habitualmente las asociaciones o fundaciones para personas con SD ofrecen este
servicio con personal y recursos adecuados.

Recomendaciones:

Iniciar programas de intervencién temprana del desarrollo psicomotor,
lenguaje y conducta alimentaria. Valorar el desarrollo psicomotor con
especial referencia al area del lenguaje, con método y técnicas definidas
en el Programa de Actividades Preventivas y de Promocion de Salud en la
Infancia.

Tabla 2. Desarrollo motor en nifios con Sindrome de Down (Elaborado por Péo y Gassio)'®

(Modificado)
Numero de
ninos
54

ITEM % Desviacion |Edad media + 2
(meses) estandar desv. estandar

Enderezamiento cefalico

en prono 1,59 5,88

Cont. cefalico vertical 4.4 1,93 8,26 73
Pull to sit 6 2,45 10,90 65
Reac apoyo lateral 8,2 1,72 11,64 41
Reac apoyo anterior 8,4 2,18 12,76 43
Sedestacion estable 9,7 1,85 13,40 73
Bipedestacion 13,3 3,67 20,64 64
Volteo 8 2,23 12,46 53
w2 s
Rastreo 13,6 4,18 21,96 59
"Rodar" 12,16 2,52 17,20 37
Gateo 17,7 4,53 26,76 51
"Shuffing" 17,97 4,18 26,33 38
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b) Crecimiento

El desarrollo fisico es mas lento que los grupos poblacionales por edad y sexo de nifios no
afectos de SD. Es por lo que las medidas ponderoestaturales deben ser referidas a estandares
especificos para nifios con SD. Las primeras publicadas y de uso extendido, son las tablas de
Cronk®. Recientemente se han publicado tablas de crecimiento de nifios europeos (suizos)?
otras tablas de crecimiento editadas en Internet pueden ser también consultadas en
http://www.growthcharts.com y en http://www.growthcharts.com/charts/DS/hccharts.htm. La
Fundacié Catalana Sindrome de Down ha elaborado parametros somatométricos de referencia
para estos nifios en nuestro medio, que se pueden consultar en el Programa Espariol de Salud
para las Personas con Sindrome de Down editado por la FEISD*.

El crecimiento mas lento no es atribuible de forma generalizada a déficit de hormona de
crecimiento. No existe evidencia cientifica en la actualidad para recomendar sistematicamente
la administracion continuada de GH. Tampoco se ha comprobado que el tratamiento con GH
mejore el perimetro craneal y el desarrollo psicomotor?”.

En caso de encontrar una disminucion del crecimiento en referencia a las tablas estandares del
SD, se precisara investigar las causas, siendo las mas frecuentes: cardiopatias congénitas,
hipotiroidismo, déficit de hormona del crecimiento, ausencia de soporte nutricional y mas
raramente leucemia®.

La prevalencia de obesidad en este grupo es mayor que en la poblacion 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 intervencion de la obesidad
debe combinar una dieta equilibrada sin restriccién energética y suplementos minerales y
vitaminas, aumentando la actividad fisica?’. Se ha encontrado que el metabolismo basal de
estos individuos esta relacionado con el peso y la superficie corporal, ademas, los habitos
nutricionales pobres constituyen una de las principales causa de obesidad (escaso aporte
caldrico, desequilibrio dietético e ingesta por debajo de las necesidades de minerales o
vitaminas)®.

Recomendaciones:
Tutelar el crecimiento fisico con tablas estandares para nifios con SD

c) Trastornos endocrinolégicos: alteraciones de la funcién tiroidea

La incidencia de alteraciones de la funcién tiroidea esta incrementada significativamente en el
SD en todas las edades, aproximadamente un 45% de las personas con SD presentan
disfuncion de la glandula tiroidea (Tabla 3)?**°

Es escaso el niumero de individuos con SD en los que se realiza cribado sistematico de
disfuncion tiroidea a lo largo de su vida, apenas el 15-30%"*°

Una buena parte de los casos ocurre en nifios aparentemente asintomaticos o solapado a la
clinica tipica del SD (hipotonia, estrefiimiento, incremento ponderal o crecimiento lento), por lo
que podemos ignorar que se trate de un hipotiroidismo.

La observacién de disfuncion tiroidea se incrementa con la edad, particularmente por encima
de los 25 afios®.

La forma mas comun es el aumento aislado de TSH o "hipertirotropinemia idiopatica", presente
en cerca del 50% de los individuos con SD*73 al parecer debido a neuroregulacion defectuosa
de la TSH, que en estudios de 24 horas varia entre niveles normales y altos. En un 40% de los
casos evoluciona a la normalidad, recomendandose control cada 6 meses en esta situacion
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para confirmar un estado de hipotiroidismo franco, afadiéndose en la evaluacion la
determinacion de rTs.

Se estima que el 12 al 17 % de los casos son hipotiroidismos adquiridos y de éstos, el 33% de
causa autoinmune. La prevalencia de anticuerpos antitiroideos aumenta con la edad por
encima de los 8 afios de vida y en ocasiones antecede al estado hipotiroideo en 12 a 18
meses>*3>. En caso de presentarse anticuerpos antitiroideos y estado de hipotiroidismo
subcll'rgfisco (elevacion aislada de TSH), en un 35% de casos se desarrollara un hipotiroidismo
franco™.

No e1>éi§7te evidencia sobre el beneficio del tratamiento sustitutivo en elevaciones aisladas de la
TSH ™",

Recomendaciones:

Determinar al nacer, seis meses de vida, al afifo y anualmente TSH (al
nacer se realiza dentro del cribado de metabolopatias universal a los
recién nacidos). En caso de disfuncion tiroidea compensada (elevacién
aislada de TSH), repetir cada seis meses TSH, T, y rT; hasta que se
normalice la funcion o se diagnostique de hipotiroidismo franco.
En la edad escolar determinar anticuerpos antitiroideos al menos en una
ocasion (entre los 9 a 12 afios).

Tabla 3. Distribucion de causas de disfuncion tiroidea en pacientes con SD (Espaﬁa)zg’30

Hospital Sant Joan | Albacete,
de Déu 1993%
(Barcelona), 199%°
Funcion tiroidea normal 57,5% 53%
Aumento aislado de TSH 33% 41,7%
Primario
7.2%
Hipotiroidismo 9,4%
Secundario
0,6%
Hipertiroidismo 1,1%

d) Trastornos cardiacos.

La frecuencia de cardiopatias congénitas es con mucho mas frecuente en estos nifios que en la
poblacion general. En el 44 al 35% de los sujetos con SD padecen algun tipo de cardiopatia
susceptible de control por cardidlogo pediatrico y de cirugia correctora®®. La mayoria de los
defectos cardiacos son del septo atrioventricular o ventricular (Tabla 3).

Un examen clinico normal no excluye la presencia de cardiopatia, en la etapa neonatal la mitad
de los casos quedaran sin diagnosticar y a las seis semanas un tercio de los casos. La
sensibilidad del examen fisico para la deteccién de anomalias cardiacas es del 80%, la
especificidad del 56%, el valor predicativo positivo del 78% y el valor predictivo negativo para
descartar una anomalia cardiaca del 59%3°%°. La ecografia cardiaca se muestra en diferentes
estudios como el medio diagndstico mas adecuado para detectar las anomalias cardiacas en la
etapa neonatal del nifio con Sindrome de Down3°4041
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La supervivencia para cada tipo de malformacién cardiaca es similar a los nifios sin SD,
excepto en presencia de defecto atrioventricular completo asociado a hipertension pulmonar
(13% vs 5%)*

En adolescentes y adultos jovenes es frecuente la presencia de valvulopatias, 46% de
individuos presentaron prolapso de valvula mitral, en menor proporcion de la valvula tricispide
0 regurgitacion aortica. Estudios recientes identifican una patologia no descrita hasta el
momento en adultos: el falso tendéon ventricular, la presencia de este hallazgo no parece
asociarse con ninguna patologia cardiovascular especifica, pero si suele ser causa de soplos
cardiacos. Se recomienda exploracion cardiolégica completa en sujetos asintomaticos con SD
a estas edades™*.

Recomendaciones:

En la etapa neonatal debe realizarse ecografia cardiaca a los nifos con
SD. En nifios mayores en los que nunca se haya realizado exploracion y
no muestre signos de cardiopatia, ademas de la exploracién clinica y el
electrocardiograma, es recomendable realizar una ecografia cardiaca.
En la etapa adolescente y adulto joven se realizara ecografia cardiaca
para descartar disfuncién de alguna de las valvulas del corazén.

Tabla 4. Distribucién de cardiopatias congénitas en SD*® (Distribucion porcentual sobre el total
de cardiopatias).

IDefecto septal atrioventricular | 45%
|Defecto septal ventricular | 35%
IDefecto tipo ostium secundum . 8%
|Persistencia ductus arteriosus | 7%
|Tetra|og|'a de Fallot | 4%
|Otros 1%

e) Trastornos odontolégicos.*>**47*

Cabe destacar en los pacientes con SD las siguientes caracteristicas:

1. Notable retraso en la erupcion dentaria, tanto temporal como permanente. Erupcion
irregular de dientes, hipodontias (presente en el 60% de los nifis), anodoncias y/o
agenesias en la denticion (frecuencia cuatro o cinco veces mayor que en la poblacion
general), dientes supernumerarios en el 6%. Aparicion de manchas blanquecinas de
hipocalcificacion en el 18% de casos.

2. Grave y acusado compromiso periodontal, que afecta sobretodo al sector
anteroinferior. La severidad de la enfermedad periodontal aumenta con la edad,
pudiendo afectar al 39% de la poblacion adulta. En la poblacion pediatrica con SD se
encuentra inflamacion gingival hasta en un 67% de casos. La causa puede atribuirse a
mala higiene bucal y alimentacion inadecuada, junto a fantores locales como la
maloclusién, bruxismo y malposicion dentaria.

3. Alta tendencia a maloclusiones dentarias debido en parte a la macroglosia y la
hipoplasia del maxilar. Las mas frecuentes son la mordida cruzada (78%) y la mordida
abierta .

4. Menor incidencia de caries, relacionado con el retraso de la erupcion dentaria y la
funcién tamponante de la saliva entre otros.

5. El bruxismo se observa hasta en el 70% de los nifios, comprometiendo las superficies
triturantes de los dientes.
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Las pautas preventivas de higiene bucodental tendentes a mejorar la técnica del cepillado, uso
de pastas dentifricas fluoradas, utilizacion de la seda dental, control de la dieta y de habitos
perniciosos (chupete, biberdn de noche) en el domicilio y control de la placa bacteriana, junto a
los sellados de fisuras por higienistas dentales, han demostrado una disminucion de los
problemas bucodentales en este grupo*®>%52,

A pesar de las dificultades debidas a la severidad de las maloclusiones y a la deficiente
colaboracion en el mantenimiento de la aparatologia de estos muchachos, esta indicado el
tratamiento de ortodoncia*®.

Recomendaciones:

Son aplicables las actividades preventivas de salud bucodental
contenidas en el programa de actividades preventivas y de promocién de
salud en la infancia en Atencion Primaria. Debe realizarse control,
limpieza de placa bacteriana y sellados de fisuras a partir de los seis afos
y cada seis meses por higienista dental en centros de referencia de
Atencién Primaria. A partir de los 8 afios debe realizarse estudio de
maloclusion dentaria por profesional especializado de Atenciéon
Especializada, al menos bienalmente.

f) Enfermedad celiaca.”

La enfermedad celiaca se presenta en el 4 al 7% de las personas con SD, la prevalencia en la
poblacion general se estima que es de 1:2.000 nacidos vivos. En el Sureste de EE.UU.,
Zachor®® observa una prevalencia del 7,1%; Pueschel® en la Costa Este observa un 3,8 % de
celiacos entre personas con SD, prevalencia similar encuentra Mackey>>. En Europa se han
publicado prevalencias de 4,6% en Italia (Bonamico)°® y de 6,3% en Espafia (Carnicer)®’.

Es frecuente que la celiaquia se presente de forma silente o de forma atipica, pasando
desapercibida en nifios con SD. Por esta razén, en ausencia de sintomas sugestivos de
enfermedad celiaca, se recomienda cribado sistematico mediante la determinacion de
marcadores seroldgicos. Recientemente Rostami encontré que la determinacion aislada de
anticuerpos antiendomisio puede dar lugar a un riesgo real de infradiagndstico en aquellos
pacientes con lesion vellositaria leve o moderada®. Recomendandose por algunos
gastroenterdlogos la determinacion de anticuerpos antigliadina simultaneamente a la de
anticuerpos antitransglutaminasa, y recomiendan ademas que dicha determinacion se efectue
de manera periédica, aunque no establecen la pauta idonea °,

Recomendacidn:
En ausencia de clinica sugestiva de enfermedad celiaca, se determinara a

la edad de 2-4 afos anticuerpos antigliadina simultdneamente a
anticuerpos antitransglutaminasa.
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g) Audicion®%61:6263

La prevalencia de hipoacusia en nifios con SD es alta. Estudios recientes muestraron que en
nifos de 2 meses a 3 anos de edad presentaron audicion normal el 34% de casos, el 28%
tenia sordera unilateral y un 38% de estos nifios tuvieron sordera bilateral. Sélo el 4% de los
nifios con SD presentd sordera neurosensorial, pues la mayoria de estos nifios presentaba
hipoacusia conductiva.

La relacion entre la audicion y los problemas de adquisicion y elaboracién del lenguaje en nifios
con SD indica la necesidad de un manejo de este problema de forma enérgica, relativo sobre
todo a la hipoacusia de conduccién secundaria a otitis media serosa, colesteatoma, estenosis
del conducto auditivo externo (CAE) o impactaciones de cerumen en el CAE.

Los medios diagndsticos de la hipoacusia son los mismos que los de aplicacion a la poblacién
infantil, alli donde se realiza cribado universal de hipoacusia sensorial en el primer semestre de
vida. Es decir, realizacion de "potenciales auditivos automatizados", "test de otoemisiones
acusticas, o bien "evaluacién de potenciales evocados auditivos del tronco cerebral”.

Estas pruebas de cribado se realizaran en nifios con SD en el primer semestre de vida; si se
demora por cualquier circunstancia el uso de estas técnicas de cribado de hipoacusia, debe
realizarse hasta los doce meses de vida, ya que otras técnicas aplicables en el cribado,
pasados los seis meses de vida, requiere un desarrollo psiquico que puede demorarse en
estos nifos.

Después de los 12 meses, el cribado se realizard con pruebas de valoracién basadas en
reflejos conductuales audiolégicos, impedanciometria o test de otoemisiones acusticas,
dependiendo de la edad, nivel intelectual y estado de la audicion.

En ocasiones, la pérdida de audicién comienza en la segunda década de la vida de estas
personas, pudiendo ocasionar conductas desajustadas que nos orienten errbneamente a
alteraciones psiquiatricas. Por ello es necesario continuar el cribado de hipoacusia al menos
cada dos afios.

Las actitudes meticulosas en el diagndstico, reiterativas en la frecuencia del cribado y la
aplicacion agresiva de los tratamientos que se precisan en los procesos cronicos del oido, han
reducido significativamente la hipoacusia en esta poblacion, Shott & obtiene resultados,
después de busqueda diagndstica de trastornos que cursan con hipoacusia y tratamientos
médicos y quirdrgicos tempranos, de 98% de los nifios con niveles normales de audicion.

Recomendaciones:

Realizar cribado de hipoacusia en los primeros seis meses de vida,
mediante test de otoemisiones acusticas, evaluacién de potenciales
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 afo
hasta los tres afnos y después cada dos afnos.
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h) Anomalias oculares y de la vision®®¢7:68.69.70

Una alta proporcion de individuos con SD padecen problemas oculares (Tabla 5).

Tabla 5. Anormalidades oculares en nifios con sindrome de Down.

Defecto vision Caputo® Cunha® Berk®’ Wong®® Tsiaras®  Haugen™
Estrabismo 57% 38% 21,8% 20%
52,7%
Alteracion de la 22 5% 13% (hipermetropia) 58% 24% 40%
refraccion ’ (miopia) 12,7% (miopia) (hipermetropia)
(miopia)
Ambliopia 26% 22%
Astigmatismo 22% 60% 12,7% 57%
Obstrucc. lacrimal 30% 21,8%
Nistagmus 18% 12,7% 11%
Cataratas 13% 20% 4%
Alts. retinianas 28% 38,1%

Por grupo de edad es mas frecuente la hiperopia en menores de cinco afios, astigmatismo en
nifios de 5 a 12 anos, y en mayores de 12 afios las anormalidades del iris (52%), estrabismo y
cataratas adquiridas (13%). Las alteraciones retinianas estan también presentes en un
porcentaje alto (28%).

Aproximadamente el 60% de individuos con SD presentan a lo largo de su vida alguna
alteracion ocular susceptible de intervencion.

La prevencién de la ambliopia en estos nifios es un reto importante para disminuir sus
desventajas. El diagndstico temprano de las alteraciones descritas en la tabla 5, afade calidad
de vida a estos individuos.

Recomendaciones:

Realizar exploracién oftalmolégica al nacer, 6 y 12 meses y al menos cada
2 anos, segun método y técnicas definidas en el Programa de Actividades
Preventivas en la Infancia.

i) Inestabilidad atlantoaxoidea

La inestabilidad atlantoaxoidea o subluxacién atlantoaxoidea, denota un incremento de la
movilidad de la articulacion de la primera y segunda vértebras cervicales. Se la define por la
existencia de un espacio de 5 mm o mas entre atlas y la apdfisis odontoides de axis. Se estima
que existe en el 10-20% de los menores de 21 afos con SD, aunque la mayoria carecen de
sintomas, las formas sintomaticas pueden alcanzar el 1-2% de todos los nifios con sp™.

El diagnéstico se realiza mediante la radiografia lateral de la columna cervical en posicion de
flexion, neutra y en extension, obtenidas entre los tres y cinco afios de edad.

Los nifios con espacios entre el segmento posterior del arco anterior de la C1 y el segmento
anterior de la apdfisis odontoides superiores a 5 mm, deben ser examinados rutinariamente en
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busca de sintomas de compresiéon medular; estando indicada la realizaciéon de una Resonancia
Magnética del area antes de decidir la restriccion de la actividad deportiva o cualquier
procedimiento que precise anestesia (maniobras que precisen de la hiperextension del cuello).

La indicacion de cribado en fase asintomatica y por ello la incorporacion de la técnica
diagndstica en las recomendaciones de actividades preventivas es controvertida.

Asi los miembros del Medical Advisory Committee of the Special Olympics recomiendan la
practica de la radiografia previa a la participacion en los Juegos Olimpicos desde 1983 y en
esta controversia no ha variado su postura.

Por el contrario, el Committee on Sports Medicine and Fitness de la AAP indica en 1995 que no
hay evidencia cientifica disponible que concluya que las radiografias laterales de columna
cervical, tengan en los pacientes con SD un valor detector del riesgo de desarrollar lesion del
cordon espinal, es una prioridad mayor el seguimiento clinico para el reconocimiento de los
pacientes con sintomas de compresion medular’".

Pueschel, reconocido experto en pacientes con SD, interpreta en 1998 que el reconocimiento
de la inestabilidad atlantoaxial asintomatica es un desorden grave que justifica el trabajo y el
gasto del cribado mediante radiologia lateral de las cervicales en estos pacientes’?.

El Down Syndrome Medical Interest Group, en su revision de 1999, recomienda realizar cribado
individual entre los 3 y 5 afios de edad con radiografia lateral cervical en posiciéon neutra,
flexion y extensidon. Los individuos que no tengan realizado el cribado necesitaran ser
evaluados con anterioridad a procesos quirdrgicos o anestésicos que precisen de la
manipulacion del cuello™.

Los nifios que han sido cribados y son negativos para la inestabilidad atlantoaxoidea deben ser
controlados clinicamente para reconocer sintomas de compresion medular, en cuanto a repetir
el cribado radioldgico podria realizarse de nuevo a los 10 afos de edad. En edades posteriores
no se ha demostrado su utilidad en ausencia de signos o sintomas relacionados’*.

Recomendaciones:
Realizar radiografia lateral cervical en posicion neutra, flexion y
extensién, entre los 3 y 5 afos de edad.

j) Inmunizaciones

Las vacunas recomendadas son en primer lugar las establecidas en los calendarios de
vacunaciones para la poblacion infantil en cada comunidad auténoma, y que han de incluir las
vacunas contra la hepatitis B precozmente, Haemophilus influenzae tipo b y meningococo C.

Las vacunas de la gripe, varicela y neumocécica (tipo conjugada heptavalente en menores de 3
afios y forma polisacarida 23 valente en mayores de 36 meses) estan indicadas en los nifios
con sindrome de Down, ya que suelen presentar déficit severo de subclases 1gG2 e 1gG4,
ademas algunos de ellos sufren cardiopatias o enfermedad respiratoria crénica, siendo por lo
tanto candidatos a estas inmunizaciones””.

Recomendaciones:

Inmunizar a los nifos con SD segun el calendario vacunal vigente en
cada comunidad auténoma. Inmunizar frente a neumococo, varicela y
gripe segun pautas recomendadas en el PAPPS/PREVINFAD Infancia para
grupos de riesgo.
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OTROS PROBLEMAS MEDICOS OBSERVABLES EN ATENCION PRIMARIA

Los pacientes con SD pueden tener ademas otros problemas médicos observables en Atencion
Primaria, en estos casos no existe evidencia cientifica de qué intervenciones preventivas,
primarias o secundarias, deben aplicarse, por lo que han ser conocidos para diagnosticarlos en
fases tempranas para permitir intervenciones tempranas.(Tabla 6).

Tabla 6. Otros problemas médicos observables en Atencién Primaria.

Alteraciones del suefio’®. Infecciones otorrinolaringoldgicas®

Apnea obstructiva del suefio 1. Otitis media
(45%)"7"78. 2. sinusitis
Problemas obstructivos de la via

Déficit selectivo de IgA y/o subclases

aérea

de IgG

Otros problemas ortopédicos

Inestabilidad atlanto-ocipital
Hiperflexibilidad articular
Escoliosis

Subluxacién rotuliana

Deformidades del pie
(10,3%)

S g B0 =

79,80,81.

Problemas de conducta®?:

1. Déficit de atencion.

Hiperactividad
2. Autismo (5%)
3. Depresion

4. Demencia. Enf. de
Alzheimer (10,3-40%)%8”

Epilepsia (5%)%3. Mioclonias.
Hipsarritmia

Otros problemas endocrinologicos:
diabetes tipo | (1,4-10%)%*

Otros trastornos oftalmolégicos®®:

1. Nistagmus (35%)

2. Estenosis conducto lacrimal
(20%)

3. Blefaritis (30%)

4. Conjuntivitis

Alteraciones hematoldgicas®:

1. Desorden mieloproliferativo
transitorio (reaccién
leucemoide)

2. Leucemia aguda
limfoblastica y no
linfoblastica (1%)

Criptorquidia (40%)*>

Disgenesia gonadal en mujeres
(40%)"

G,UiA DE ACTIVIDADES PREVENTIVAS POR GRUPOS DE EDAD EN NINOS CON
SINDROME DE DOWN

Entre las Guias de atencién de la salud en nifios con Sindrome de Down destaca la editada en
1999 (actualizacion de la anterior) por la Down Syndrome Quarterlyss, otras guias de gran
interés son: Medical Care and Monitoring for the Adolescent with Down Syndromegg' Respecto
al control de salud en adultos con sindrome Down destacar: Health Care Managgement of
Adults with Down Syndrome®. En el apartado de bibliografia se ofrecen otras guias®"*, todas
ellas de muy recomendable consulta.
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El Grupo PREVINFAD - PAPPS de la Infancia recomienda en primer lugar que el
PROGRAMA DE ACTIVIDADES PREVENTIVAS EN LA INFANCIA se aplique este grupo,
ademas recomienda las siguientes intervenciones integradas en el programa especifico
para estos nifnos:

Actividad

Cariotipo
Consejo
genético

Actividades
preventivas
habituales
(PAPPS)

Evaluacion
cardiaca

Ecocardiogr Ecocardiogr

Evaluacion
audicion

PETCOOEA || + [+ | + [+ ¢+ [+ |+ |+ |+ |+ |+|+ |+ |+ |+ |+]|+ | + |+

Eval.
oftalmoldgica

Reflejo rojo + |+ + + |+ |+ |+ |+ |+ |+ |+ |+ |+ ]+

Evaluacion
tiroides (TSH,
T4)

Cribado de

metabolop + |+ + +il+ |+ + [+ |+ Anticuerpos

antitiroideos

Evaluacion
crecimiento
(tablas
estandares).
Obesidad.
Nutricién

Evaluacién
bucodental

Cribado
celiaquia®

Tutela de
cuidados y
habilidades
paternas

Apoyo familiar.

Desarrollo
psicomotor.
Coordinacion
con servicios
educativos.

Intervencidn
precoz

Inestabilidad

atlantoaxoidea®

Rx 20?2 ?? ? ? ? ? ? ?

Instrucciones: las zonas claras son de cumplimentacion de examen o cribado.

1.- Determinar en suero anticuerpos antigliadina y simultdneamente los anticuerpos
antitransaminasa una vez entre los 2 y los 4 afios.

2.- Rx lateral cervical entre los 3 a 5 afnos. Repetir si realiza deporte con asiduidad o previos a
anestesia general.

Examen neuroldgico en cada visita.
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EFECTIVIDAD Y FUERZA DE LA RECOMENDACION DE LAS ACTIVIDADES
PREVENTIVAS EN NINOS CON SINDROME DE DOWN

La mayoria de las actividades recomendadas en este programa se han obtenido de estudios de
intervencién realizados en nifios con sindrome de Down, evaluando el resultado en relacién al
total de la poblacion, o bien han sido fruto de estudios de cohortes o serie de casos. Se trata
pues de evidencias tipo 11-2 y II-3 (siguiendo la clasificaciéon de la Canadian Task Force).

En general la fuerza de recomendaciéon de estas actividades preventivas es de tipo B
(siguiendo la clasificaciéon de la Canadian Task Force). En la tabla 7 se recopila la efectividad y
fuerza de recomendacion de cada una de ellas.

Tabla 7. Efectividad de las actividades preventivas en nifios con Sindrome de Down.

Intervencion

Efectividad

Nivel de
Evidencia

Recomendacion

Intervencion
Temprana/Estimulacion
Precoz

Mejora el desarrollo global, los

trastornos del comportamiento
alimentario, lenguaje,
integracion social y la
adaptacion entre padres e
hijos.

Ensayos casos-
control y de
cohortes (Tipo II-
2)18,19, 20

Hay suficiente evidencia
para que la recomendacion
se incluya en los controles
periddicos de salud.
(Recomendacion B)

Utilizacion de El desarrollo fisico es mas Series Hay suficiente evidencia
estandares de lento que los grupos temporales (Tipo | para que la recomendacion
crecimiento para la poblacionales por edad y sexo | I1-3 )% 2% se incluya en los controles
poblacion afecta de S. | de nifios no afectos de SD. periédicos de salud.

de Down (Recomendacion B)
Evaluacion de la La incidencia de alteraciones Series Hay suficiente evidencia

funcion tiroidea

de la funcion tiroidea esta
incrementada
significativamente en el SD en
todas las edades.

EmEo

para que la recomendacion
se incluya en los controles
periodicos de salud.
(Recomendacion B)

Ecocardiografia en la

La ecografia cardiaca es el

Series de casos,

Hay suficiente evidencia

etapa neonatal medio diagnéstico mas estudios de para que la recomendacién
adecuado para detectar las validacion de se incluya en los examenes
anomalias cardiacas en la pruebas periédicos de salud.
etapa neonatal del nifio con diagnosticas, (Recomendacion B).
sindrome de Down. (Tipo 1I-2)™
Series

Ecocardiografia en la
etapa adolescente para
diagnostico de
valvulopatias

46% de individuos
presentaron prolapso de
valvula mitral, en menor
proporcién de la valvula
tricuspide o regurgitacion
aodrtica.

temporales (Tipo
11-3)*

Hay suficiente evidencia
para que la recomendacion
se incluya en los controles
periddicos de salud.
(Recomendacion B)

Cuidados bucodentales

Las pautas preventivas de
higiene bucodental han
demostrado una disminucién
de estos problemas en este

grupo.

Series
temporales (Tipo
11-3 )*°

Insuficiente evidencia para
excluirlo de las
intervenciones preventivas.
(Recomendacién C)
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Cribado de
enfermedad celiaca en
forma silente

La determinacion de Ac
antigliadina junto a la de Ac
antitransglutaminasa ha
demostrado mayor eficacia
para el diagnoéstico de
pacientes asintomaticos, pero
con alto riesgo de padecer
celiaquia.

Series de casos,
estudios de
validaciéon de
pruebas
diagnosticas
(Tipo 11-2) %89

Hay suficiente evidencia
para que la recomendacion
se incluya en los controles
perioddicos de salud.
(Recomendacion B)

Cribado de trastornos
auditivos, excepto
cribado auditivo
neonatal universal

Las actitudes meticulosas en
el diagnéstico, reiterativas en
la frecuencia del cribado y la
aplicacion agresiva de los
tratamientos que se precisan
en los procesos cronicos del
oido, han reducido
significativamente la
hipoacusia en esta poblacién.

Series
temprajes (Tipo

Insuficiente evidencia para
excluirlo de las
intervenciones preventivas.
(Recomendacion C)

Deteccion de
anomalias oculares y

Aproximadamente el 60% de
individuos con SD presentan a
lo largo de su vida alguna

Series
temporales (Tipo
11-3)

Insuficiente evidencia para
excluirlo de las

de la vision 2 7 intervenciones preventivas.
ggei:’t‘g's/g:;g:?r susceptible (Recomendacién C)
Inestabilidad No existe unanimidad entre Opinién de | |nsuficiente evidencia para

atlantoaxoidea

expertos de la conveniencia
del diagnéstico en nifios
asintomatico.

%xpertos (Tipo III)

excluirlo de las
intervenciones preventivas.
(Recomendacion C)

Inmunizaciones
especiales

Se consideran grupo de riesgo
por su competencia
inmunolégica.

Opinion de
expertos (Tipo )

Hay suficiente evidencia
para que la recomendacion
se incluya en los controles
periddicos de salud.
(Recomendacion B)

ESTRATEGIA DE BUSQUEDA

La actualizacién bibliografica desde el afio 2000 ha sido como sigue:

e Busqueda en Medline con la siguiente estrategia de busqueda:

((((((("down syndrome/complications"[MeSH Terms] OR "down
syndrome/epidemiology"[MeSH Terms]) OR "down syndrome/mortality"[MeSH
Terms]) OR "down syndrome/prevention and control"[MeSH Terms]) OR "down
syndrome/rehabilitation"[MeSH Terms]) AND "child"[MeSH Terms]) AND
"human"[MeSH Terms]) AND ("2000/01/01"[PDat]: "2002/06/31"[PDat])).

e Medline. Alerta bibliografica Infodoctor (http://www.infodoctor.org/alerta/index.htm):
palabra clave “down syndrome” desde octubre de 2001.Remisién de citas con
periocidad semanal.

e Busqueda en la Cochrane Library, TRIP Data Base (Child Health) y en Database of
Abstracts of Reviews of Effectiveness (DARE) con la palabra clave “down syndrome”,
sin filtros o limites de busqueda.
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