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PARAULES CLAU Resum

Sindrome de Down; Normalment els trastorns cromosomics no s’associen a alteracions especifiques de la pell,
Nens; pero el cas de la sindrome de Down n’és una excepcid, ja que la pell dels nadons amb
Lesions cutanies aquesta sindrome és suau, fina i delicada. Més endavant es fa més gruixuda, seca i aspra,

i sovint presenta xerosi generalitzada associada a queratosi pilar. En el cas de les muco-
ses, la macroglossia i la llengua escrotal, amb protrusio i fissura del llavi inferior, son
trets molt freqiients. L’envelliment precog de la pell i la fotosensibilitat son caracteris-
tiques habituals en aquests pacients. Entre les alteracions de la pell més notables hi ha
cutis marmorata, xerosi, hiperqueratosi palmoplantar, quilitis, dermatitis seborreica,
fol-liculitis, tinya dels peus, onicomicosi, sarna crostosa (sarna noruega), dermatitis ato-
pica, alopécia areata, vitiligen, psoriasi (forma greu), pitiriasi rubra pilar, siringoma,
elastosi perforant serpiginosa i cutis convolut del cap. L’objectiu d’aquest treball ha es-
tat dur a terme una revisio de la bibliografia existent sobre els processos dermatologics
principals i la seva prevalenca en el pacient pediatric amb sindrome de Down.
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Skin lesions Abstract

Chromosomal disorders are not usually associated with specific alterations of the skin,
with Down’s syndrome being an exception, because the skin of the newborn with this
syndrome is soft, thin and delicate. It subsequently becomes coarser, drier and rougher,
and generalised xerosis associated with keratosis pilaris is common. In the case of mucous
membranes, macroglossia and scrotal tongue with protrusion and cleft lip are very
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common features. Premature aging of the skin and photosensitivity are common features
in these patients. The following are among the most significant skin disorders: cutis
marmorata, xerosis, palmoplantar hyperkeratosis, cheilitis, seborrhoeic dermatitis,
folliculitis, tinea pedis, onychomycosis, crusted scabies (Norwegian scabies), atopic
dermatitis, alopecia areata, vitiligo, psoriasis (severe form), pityriasis rubra pilaris,
syringoma, elastosis perforans serpiginosa and cutis verticis gyrata. The aim of this study
was to carry out a review of existing literature on major dermatological processes and
their prevalence in the paediatric patient with Down’s syndrome.

© 2011 Fundacié Catalana Sindrome de Down. Published by Elsevier Espaia, S.L. All rights

reserved.

Introduccio

La sindrome de Down (SD) és una alteracié cromosomica que
John Langdon Down va descriure per primera vegada el 1866'.
Tanmateix, no va ser fins al 1959 que Jerome Lejeune va
descriure una de les tres possibles anomalies cromosomiques
que causen aquest quadre, és a dir, la trisomia del parell
cromosomic 212, El que si que se sap, pero, és que |’origen
pot ser degut a tres tipus d’alteracions: a) la trisomia regular
del cromosoma 21; b) la translocacio a nivell cromosomic, i
¢) el mosaicisme, tot i que aquest darrer és el subtipus menys
freqiient. La trisomia regular o lliure del cromosoma 21 és la
forma que més preval, la causa del 95% dels casos®*.

Pel que fa al risc matern i per regla general, una dona té
més risc de concebre un fill amb aquesta sindrome com més
anys tingui‘. Aquesta circumstancia es reflecteix en la inci-
déncia que presenta aquesta sindrome d’acord amb les di-
ferents edats maternes. Aixi doncs, entre 15 i 29 anys, el
risc de tenir un fill amb la sindrome de Down es d’1:1.500
nascuts vius; entre 30 i 34 anys, d’1:800; entre 35 i 39 anys,
d’1:270, i entre 40 i 44 anys, d’1:100. En el cas de dones
més grans de 45 anys, la incidéncia és encara més alta: 1
per cada 50 nascuts vius®. Aquesta estadistica indica la im-
portancia i la implicacié que adquireix |’edat de la mare en
el desenvolupament d’aquest quadre.

Des d’un punt de vista clinic, la sindrome de Down repre-
senta una alteracio patologica multisistémica pel gran nom-
bre d’alteracions que s’hi associen a nivell fisiologic®. Aixi
doncs, els pacients pediatrics amb sindrome de Down, a
’igual que els adults, poden presentar una serie de caracte-
ristiques i anormalitats en els organs interns®. Els més fre-
giients son l’aplanament occipital i del pont del nas, la incli-
nacio de les fenedures palpebrals, la pell redundant a la
regio cervical posterior, les taques de Brushfield (taques d’un
gris blanquinds a l’iris)’, braquidactilia (mans i peus petits),
el plec simiesc, la clinodactilia del cinqué dit, entre d’al-
tres. Aquestes caracteristiques, associades aixi mateix a una
hipotonia marcada i a la presencia de cardiopaties congeni-
tes, es troben en un 40% dels casos, per la qual cosa es con-
sideren els principals descobriments fisics. D’altra banda, el
retard mental és una constant en aquest tipus de persones®.

Altres possibles descobriments rellevants son l’atresia de
duode, les infeccions respiratories freqients, les altera-
cions del tiroide (hipotiroidisme), aixi com [’augment consi-
derable de la incidéncia de leucémies’. Pel que fa al desen-
volupament, en general la pubertat acostuma a ser
retardada i sovint incompleta. Quant a alteracions derma-

tologiques, cal destacar que normalment els trastorns cro-
mosomics no s’associen a alteracions especifiques de la
pell, si bé és cert que, en el nostre cas, la sindrome de
Down n’és una excepcio. A diferéncia del nounat que no té
aquesta sindrome, la pell del nen amb sindrome de Down és
suau, fina, delicada i també pot presentar caracteristiques
propies, com cutis marmorata i rubor malar'™. Durant la in-
fancia, la pell es fa més gruixuda, seca i aspra, i sovint
presenta xerosi generalitzada associada a queratosi pilar.
En el cas de les mucoses, la macroglossia i la llengua escro-
tal, amb protrusio i fissura del llavi inferior, sén trets molt
freqlients. L’envelliment precoc de la pell i la fotosensibili-
tat son caracteristiques habituals™'.

L’alteracio de la immunitat cel-lular i humoral, causada
fonamentalment per la disminucioé en nombre i funcio dels
limfocits B i T i per una fagocitosi deficient, fomenta l’apa-
rici6 i el desenvolupament de processos dermatologics in-
fecciosos. Entre les alteracions de la pell més freqlients hi
ha cutis marmorata, xerosi, hiperqueratosi palmoplantar,
quilitis, dermatitis seborreica, fol-liculitis, tinya dels peus,
onicomicosi, sarna crostosa (sarna noruega), dermatitis
atopica, alopécia areata, vitiligen, psoriasi (forma greu),
pitiriasi rubra pilar, siringoma, elastosi perforant serpigino-
sa i cutis convolut del cap'. En la bibliografia hi ha poques
investigacions epidemiologiques sobre les dermatosis en la
sindrome de Down'>.

Objectiu

L’objectiu principal que es pretenia desenvolupar en aquest
treball va ser dur a terme una revisio de la bibliografia exis-
tent sobre els processos dermatologics principals i la seva
prevalenca en el pacient pediatric amb sindrome de Down.

Material i métodes

Per tal de dur a terme aquest treball, es van revisar les
caracteristiques cliniques i de la freqiiéncia de les princi-
pals alteracions dermatologiques de 90 pacients pediatrics
amb sindrome de Down obtingudes a partir de 50 treballs
cientifics publicats en els darrers 4 anys.

Es tracta d’un estudi retrospectiu i descriptiu en que es va
fer una recerca bibliografica a Medline i a la base de dades
Cochrane, d’on es van seleccionar 48 articles dels darrers 4
anys, tots sobre alteracions dermatologiques en nens amb
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Figura 1 Principals afectacions dermatologiques i la seva pre-
valenca en el nen amb sindrome de Down.

sindrome de Down. Amb aquest material es va fer una anali-
si minuciosa amb l’objectiu de delimitar les caracteristiques
cliniques principals descrites pels diferents autors.

Resultats

D’acord amb la bibliografia consultada, podem concloure
que les principals lesions descrites, tant per freqiiéncia com
per les complicacions associades, son les segiients.

La xerosi, descrita en 61 subjectes i amb un percentatge
del 67,7%. Una altra de les complicacions dermatologiques
que més prevalen en nens amb aquesta sindrome és el rubor
malar, descrit en 59 casos i amb una prevalenca total del
65,5%. Una altra manifestacid cutania freqiient és la taca
mongolica, present en 56 dels casos descrits en la bibliogra-
fia, la qual cosa representa el 62,2% de les alteracions cuta-
nies. La hiperqueratosi palmoplantar és una altra de les
afeccions cutanies que més prevalen en aquests pacients:
es va observar en 52 dels 100 pacients avaluats, és a dir, en
un 57,7% dels casos. El cutis marmorata com a expressio
dermatologica es va observar en 40 dels subjectes de l’es-
tudi, amb una prevalenca del 44,4%. D’altra banda, es va
observar queratosi pilar en 30 dels 90 pacients descrits en
la bibliografia, el 33,3%, i la taca cafe amb llet en 24 casos,
és a dir, el 26,6% dels casos. Es va trobar dermatitis dels
bolquers en el 22,2% de les lesions cutanies, present en 20
dels subjectes estudiats. D’altra banda, van presentar der-
matitis seborreica només 17 pacients, és a dir, el 18,8%, i
dermatitis atopica 10 pacients, ’11,1%. Aquests resultats es
representen en la figura 1.

Discussio

Des d’un punt de vista clinic, les manifestacions dermato-
logiques associades a la sindrome de Down en pacients
pediatrics constitueixen la vessant menys estudiada i, per
queé no, la menys coneguda d’aquest quadre clinic. L’ab-
sencia d’estudis exhaustius sobre aquestes alteracions fa
palesa la necessitat profunda d’aportar noves dades per tal
de fer més clares les que ja existeixen. Els resultats obtin-
guts d’aquesta revisid es van comparar amb els que van
aportar altres estudis i s’hi van trobar algunes divergénci-
es, probablement pels criteris metodologics i de seleccio
mostral.

Conclusio

Creiem que les dades que indiquem aqui serviran per apor-
tar més profunditat als coneixements que ja tenim, aixi
com per entendre millor les peculiaritats que es donen a
nivell dermatologic en nens amb sindrome de Down.
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