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El sindrome de Down (SD) es la alteracién genética humana
mis frecuente. En la actualidad nacen en Espana alrededor de
600 casos cada afio, 1 de cada 700 nacimientos.

Diversas instituciones internacionales y nacionales se han
preocupado desde hace afios en promover recomendaciones y
actuaciones en materia de salud para estas personas.

El conjunto de estas intervenciones ha provocado que la
calidad y la esperanza de vida hayan cambiado radicalmente
en las dltimas 2 décadas, alcanzdndose mejor estado de salud,
mayor grado de autonomia personal e integracién en la
comunidad para las personas con SD.

Puntos clave

En ninos con sindrome de Down (SD) el

desarrollo fisico es mas lento, y las medidas
ponderoestaturales deben ser referidas a tablas
de crecimiento especificas para ellos.

i' Los programas de intervenciéon temprana

mejoran el desarrollo global, los trastornos
del comportamiento alimentario, el lenguaje y la
integracion social.

La incidencia de alteraciones de la funcion

tiroidea esta incrementada significativamente
en el SD en todas las edades; aproximadamente
un 45% de las personas con SD presentan
disfuncién de la glandula tiroidea.

La ecografia cardiaca es el medio

diagnéstico mas adecuado para detectar las
anomalias cardiacas en la etapa neonatal del nino
con SD.

¥ La prevencion de la ambliopia en nifios con

SD es un reto importante para disminuir sus
desventajas. El diagnostico temprano de las
alteraciones visuales mejora la calidad de vida de
estos individuos.
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El PAPPS-PREVINFAD (Actividades Preventivas y de
Promocién de la salud en la Infancia y Adolescencia) recoge
estas iniciativas para su difusién, ademds de buscar
actualizaciones y la mayor evidencia disponible en cada
momento acerca de las intervenciones especificas para la
proteccién de la salud de estas personas.

En Estados Unidos la edad media de fallecimiento fue de 25
afios en 1983 y de 49 afios en 19971, En Suecia la mortalidad
en los nacidos entre 1970 y 1980 fue 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 (tabla 1) permite conocer qué alteraciones pueden
aparecer y en qué momentos de la vida del individuo; por ello,
es pertinente afiadir a las recomendaciones de la poblacién
infantil en general, un grupo de actividades preventivas y
exploraciones que permitan corregir, aliviar o evitar los
problemas de salud en estos sujetos.

Actividades preventivas en ninos
con sindrome de Down

Desarrollo psicomotor, incluido el lenguaje

Se recomienda valorar el desarrollo psicomotor, con especial
referencia al drea del lenguaje, con método y técnicas
definidas en el Programa de Actividades Preventivas y de
Promocién de Salud en la Infancia3. Los hitos iniciales del
desarrollo psicomotor en la etapa de 0 a 30 meses siguen una
secuencia s6lo un poco mds tardia que la de la poblacién en
general; la excepcion se observa en el drea del lenguaje, que es
la mds comprometida®.

Es conveniente iniciar programas de intervencién temprana
sobre el desarrollo psicomotor, el lenguaje y la conducta
alimentaria. Estudios de casos y controles han comprobado
que los programas de intervencién temprana mejoran el
desarrollo global, los trastornos del comportamiento
alimentario, el lenguaje y la integracién social>®.

Crecimiento

El desarrollo fisico es mds lento que en los grupos
poblacionales por edad y sexo de nifios no afectados de SD.
Por ello, las medidas ponderoestaturales deben ser referidas a
estandares especificos para nifios con SD7-8. La Fundacié
Catalana Sindrome de Down ha elaborado pardmetros
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somatométricos de referencia para estos nifios en nuestro
medio, que se pueden consultar en el Programa Espafiol de
Salud para las Personas con Sindrome de Down editado por la
Federacién Espaiiola de Instituciones para el Sindrome de
Down (FEISD).

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.

Alteraciones de la funcién tiroidea

Es escaso el nimero de individuos con SD en los que se
realiza el cribado sistemdtico de disfuncién tiroidea a lo largo
de su vida, apenas el 15-30%1%11.

La incidencia de alteraciones de la funcién tiroidea estd
incrementada significativamente en el SD en todas las
edades; aproximadamente el 45% de las personas con SD
presentan disfuncién de la glindula tiroidea (tabla 2)11:12,

Se recomienda determinar la tirotropina (T'SH) al nacer
(dentro del cribado de metabolopatias), a los 6 meses de vida,
al cabo de 1 afio y, posteriormente, en periodos anuales. En
caso de disfuncién tiroidea compensada (elevacion aislada de
la TSH), hay que repetir cada 6 meses las determinaciones de
TSH, T,y T, hasta que se normalice la funcién o se

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

Problema Prevalencia (%)
Cardiopatia congénita 40-50
Hipotonia 100
Retraso del crecimiento 100
Retraso del desarrollo psicomotor 100
Alteraciones de la audicién 50

Problemas oculares

Errores de refraccion 50

Estrabismo 35

Cataratas 5
Anormalidad vertebral cervica 10
Alteraciones del tiroides 15
Sobrepeso Comin
Trastornos convulsivos 5-10
Demencia prematura (quinta-sexta década)  18,8-40,8¢
Enfermedad periodontal, caries, 90

posicién dentaria anémala

Disgenesia gonadal 40
Enfermedad celiaca 37
Apnea obstructiva del suefio 45

Datos no fiables por la ausencia de estudios epidemiolégicos amplios.
Modificado de National Down Syndrome Congress2>.
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diagnostique un hipotiroidismo franco.

En la edad escolar se deben determinar los anticuerpos
antitiroideos al menos en una ocasién (entre los 9 y los 12
afios).

Trastornos cardiacos

El 35% de los sujetos con SD padecen algin tipo de
cardiopatia susceptible de control por un cardiélogo
pedidtrico y de cirugfa correctora!> (tabla 3).

Un examen clinico normal no excluye la presencia de
cardiopatia. La sensibilidad del examen fisico para la
deteccion de anomalias cardiacas es del 80%; la especificidad,
del 56%; el valor predictivo positivo, del 78%, y el valor
predictivo negativo para descartar una anomalia cardiaca se
estima en el 59%141°,

La ecografia cardiaca es el medio diagndstico mds adecuado
para detectar las anomalias cardiacas en la etapa neonatal del
nifio con sindrome de Down!%15.

En adolescentes y adultos jévenes es frecuente la presencia
de valvulopatias. El1 46% de los individuos presentan
prolapso de vélvula mitral. En estas edades se recomienda
una exploracién cardiolégica completa en sujetos
asintomdticos con SD.
Trastornos odontolégicos'®1”

Cabe destacar las siguientes caracteristicas de los pacientes

con SD:

1. Notable retraso en la erupcién dentaria, tanto temporal
como permanente; erupcién irregular de dientes;

Tabla 2. Distribucion de causas de disfuncion tiroidea en
pacientes con sindrome de Down (Esparia)

Hospital Sant Joan Albacete, 199312

de Déu (Barcelona), 1995'!

Funcién tiroidea 57,5% 53%

normall

Aumento aislado 33% 41,7%

de tirotropina

Hipotiroidismo 9,4% Primario, 7,2%

Secundario,

0,6%

Tabla 3. Distribucion de las cardiopatias congénitas

en el sindrome de Down™L3

Defecto septal auriculoventricular 45%
Defecto septal ventricular 35%
Defecto de tipo ostium secundum 8%
Persistencia de ductus arteriosus 7%
Tetralogia de Fallot 4%
Otros 1%

*Distribucién porcentual sobre el total de cardiopatias.
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hipodoncias (presente en el 60% de los nifios), anodoncias y
agenesias en la denticién (con una frecuencia 4 o 5 veces
mayor que en la poblacién general); dientes
supernumerarios (en el 6% de los nifios); aparicién de
manchas blanquecinas de hipocalcificacién en el 18% de
€asos.

2. Grave y acusado compromiso periodontal, que afecta
sobre todo al sector anteroinferior. La gravedad de la
enfermedad periodontal aumenta con la edad; puede afectar
al 39% de la poblacién adulta. En la poblacién pedidtrica
con SD se encuentra inflamacién gingival hasta en un 67%
de los casos. La causa puede atribuirse a la mala higiene
bucal y una alimentacién inadecuada, junto a factores
locales como la maloclusién, el bruxismo y la posicién
anémala 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, relacionada con el retraso de
la erupcién dentaria y la funcién tamponante de la saliva,
entre otros factores.

5. El bruxismo se observa hasta en el 70% de los nifios y
compromete las superficies triturantes de los dientes.

Las pautas preventivas de higiene bucodental tendentes a
mejorar la técnica del cepillado, el uso de pastas dentifricas
fluoradas, la utilizacién de la seda dental, el control de la
dieta y de hébitos perniciosos (chupete, biberén de noche)
en el domicilio y el control de la placa bacteriana, junto a los
sellados de fisuras por higienistas dentales, han demostrado
una disminucién de los problemas bucodentales en este
grupo'®.

A partir de los 8 afios debe realizarse un estudio de
maloclusién dentaria por un profesional especializado, al
menos bienalmente.

Enfermedad celiaca

La enfermedad celiaca se presenta en el 4 al 7% de las
personas con SD. La prevalencia en la poblacién general se
estima que es de 1 de cada 2.000 nacidos vivos.

En ausencia de clinica indicativa de enfermedad celiaca,
ente los 2 y 4 afios de edad se determinardn: los anticuerpos
antigliadina y, simultineamente, los anticuerpos
antitransglutaminasal9’20.

Audicién?!

Se recomienda realizar el cribado de hipoacusia en los
primeros 6 meses de vida, mediante el test de otoemisiones
acusticas, la evaluacién de potenciales evocados auditivos
del tronco cerebral o de potenciales auditivos
automatizados.

Ademis se efectuard el cribado de la hipoacusia con pruebas
basadas en reflejos auditivos conductuales,
impedanciometria u otoemisiones actsticas cada afio hasta
los 3 afios de edad, y después cada 2 afios.

Anomalias oculares y de la visién??

Una alta proporcién de individuos con SD padecen
problemas oculares. Aproximadamente el 60% de los
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individuos con SD presentan durante su vida alguna
alteracién ocular susceptible de intervencién.

La prevencién de la ambliopia en nifios es un reto
importante para disminuir sus desventajas. El diagnéstico
temprano mejora la calidad de vida de estos individuos.

Se aconseja realizar una exploracién oftalmoldgica al nacer,
al cabo de 6 y 12 meses y al menos cada 2 afios, segin el
método y las técnicas definidas en el Programa de
Actividades Preventivas en la Infancia.

Inestabilidad atlantoaxoidea

La inestabilidad atlantoaxoidea, también llamada
subluxacién atlantoaxoidea, denota un incremento de la
movilidad de la articulacién de la primera y segunda
vértebras cervicales. Se define por la existencia de un
espacio de 5 mm o mds entre el atlas y la apéfisis
odontoides del axis. Se estima que se presenta en el 10-20%
de las personas menores de 21 afios con SDj; aunque la
mayoria carece de sintomas, las formas sintomdticas pueden
alcanzar el 1-2% de todos los nifios con SD?3.

El diagnéstico se establece mediante la realizacién de
radiografias laterales de la columna cervical en posicién de
flexién, neutra y en extensién, obtenidas entre los 3 y 5 afios
de edad.

Los nifios con espacios entre el segmento posterior del arco
anterior de la C1 y el segmento anterior de la apodfisis

Tabla 4. Actividades propuestas para nifios con sindrome

de Down (PREVINFAD/PAPPS)

Controles de salud de O a 14 afios definidos para toda
la infancia

Cariotipo y consejo genético al nacer
Ecocardiograma al nacer y en la adolescencia

Potenciales auditivos del tronco cerebral u otoemisiones
aclsticas en las primeras semanas de vida, y control de la
audicion cada 1-2 afios

Apoyo familiar. Guia anticipada de cuidados y problemas
propios del sindrome de Down y generales a la infancia

Intervencién temprana del drea psicomotora desde los
primeros meses de vida

Evaluacién del peso y la talla segin las tablas adecuadas
a sindrome de Down

Examen oftalmolégico al nacer y cada 1-2 afos

Inmunizaciones frente a neumococo, varicela y gripe,
ademés de las propias de la infancia

Cribado de la funcién tiroidea al nacer y anual. Determinar
anticuerpos antitiroideos entre los 9 y los 12 afios

Supervisién bucodental y de la enfermedad periodontal
anualmente desde los 2-3 afios

Cribado de enfermedad celiaca entre los 2 y los 4 afios

Cribado de la inestabilidad atlantoaxoidea entre los 3
y los 5 afios
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controvertidaZ.

Los nifios a los que se realizé un cribado que resulté
negativo para la inestabilidad atlantoaxoidea deben ser
controlados clinicamente para reconocer los sintomas de
compresién medular. El cribado radiolégico podria repetirse
a los 10 afos de edad. En edades posteriores no se ha

odontoides superiores a 5 mm deben ser examinados
rutinariamente en busca de sintomas de compresién
medular.

La indicacién de cribado en la fase asintomitica, y por ello
la incorporacién de la técnica diagndstica en las
recomendaciones de actividades preventivas, es

Tabla 5. Efectividad de las actividades preventivas en nifios con sindrome de Down (SD)

Intervencién

Efectividad

Grado de Evidencia

Recomendacion

Intervencién temprana
/estimulacion precoz

Utilizacién de
estandares de
crecimiento para la
poblacién afectada
de SD

Evaluacién de la
funcién tiroidea

Ecocardiografia
en la efapa neonatal

Cuidados

bucodentales

Cribado de la
enfermedad celiaca
en forma silente

Cribado de trastornos
auditivos, excepto el
cribado auditivo
neonatal universal

Mejora el desarrollo global,

los trastornos del comportamiento
alimentario, el lenguaie, la infegracién
social y la adaptacién entre padres
e hijos

El desarrollo fisico es mas lento que
en los grupos poblacionales por
edad y sexo de nifios no afectados
de SD

La incidencia de alteraciones de la
funcién tiroidea estd incrementada
significativamente en el SD en todas
las edades

La ecografia cardiaca es el medio
diagnéstico mds adecuado para
detectar las anomalias cardiacas

en la etapa neonatal del nifio con SD

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

La determinacién de anticuerpos
antigliadina junto a la de anticuerpos
antitransglutaminasa ha demostrado
una mayor eficacia para el
diagnéstico de pacientes
asinfomdticos, pero con alto riesgo
de presentar enfermedad celiaca

Las actitudes meticulosas en el
diagnéstico, reiterativas en la
frecuencia del cribado y la

aplicacién agresiva de los tratamientos
que se precisan en los procesos
crénicos del oido han reducido
significativamente la hipoacusia en
esta poblacién

Deteccién de anomalias Aproximadamente el 60% de

oculares y de la visién

Inestabilidad
atlantoaxoidea

Inmunizaciones
especiales
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individuos con SD presentan durante
su vida alguna alteracién ocular
susceptible de intervencién

No hay unanimidad entre los
experfos acerca de la conveniencia
del diagnéstico en nifios
asintomdticos

Se considera grupo de riesgo por
su competencia inmunolégica

Ensayos casos<ontrol

y de cohortes (tipo 11-2)>¢

Series temporales
(tipo 11-3)77

Series temPoroles
(tipo 11-3)?

Series de casos, estudios
de validacién de pruebas
diagnésticas (tipo 11-2)14

Series femgoroles
(tipo 1I1-3)?

Series de casos, estudios
de validacién de pruebas

diagnésticas
(fipo 11-2)19:20

Series temf)oroles
(tipo 11-3)2

Series temforcles
(tipo 11-3)2

Opinién de expertos
(tipo 111)23.24

Opinién de expertos
(tipo 111)25

Hay suficiente evidencia para que la
recomendacién se incluya en los
controles periédicos de salud
(recomendacién B)

Hay suficiente evidencia para que la
recomendacién se incluya en los
controles periédicos de salud
(recomendacién B)

Hay suficiente evidencia para que la
recomendacién se incluya en los
controles periédicos de salud
(recomendacién B)

Hay suficiente evidencia para que la
recomendacién se incluya en los
exdmenes periédicos de salud
(recomendacién B)

Evidencia conflictiva para la inclusién
o la exclusién de la actividad
preventiva en un examen periédico
de salud (recomendacién C)

Hay suficiente evidencia para que la
recomendacién se incluya en los
controles periédicos de salud
(recomendacién B)

Evidencia conflictiva para la inclusién
o la exclusién de la actividad
preventiva en un examen periédico
de salud (recomendacién C)

Evidencia conflictiva para la inclusién
o la exclusién de la actividad
preventiva en un examen periédico
de salud (recomendacién C)

Evidencia conflictiva para la inclusién
o la exclusién de la actividad
preventiva en un examen peridédico
de salud (recomendacién C)

Evidencia conflictiva para la inclusién
o la exclusién de la actividad
preventiva en un examen periédico
de salud (recomendacién C)
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demostrado su utilidad en ausencia de signos o sintomas
relacionados.

Inmunizaciones

Las vacunas recomendadas son, en primer lugar, las
establecidas en los calendarios de vacunaciones de la
poblacién infantil en las comunidades auténomas.

La vacuna antigripal, contra la varicela o la neumocécica
(modo conjugada heptavalente en menores de 3 afios y
forma polisacirida 23 valente en mayores de 36 meses)
estan indicadas en los nifios con SD, ya que suelen presentar
un déficit grave de subclases IgG2 e IgG4, o cardiopatias o
enfermedad respiratoria crénica.

En la tabla 4 se detalla el conjunto de intervenciones que
PREVINFAD/PAPPS propone en el control de la salud de
los nifios con SD.

Efectividad y fuerza de la
recomendacion de las actividades
preventivas en nifios con sindrome
de Down

La tabla 5 describe la efectividad y la fuerza de recomendacién
de cada una de las actividades propuestas en nifios con SD.

La mayoria de las actividades recomendadas en este
programa se ha obtenido de estudios de intervencién
realizados en nifios con SD, que evaldan el resultado en
relacién con el total de la poblacién o bien son fruto de
estudios de cohortes o serie de casos. Se trata pues de
evidencias tipo II-2 y II-3. En general, la fuerza de
recomendacién de estas actividades preventivas es de tipo B o

C (siguiendo la clasificacién de la Canadian Task Force).
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