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Introduccion

Los progresos en el conocimiento de los
problemas que afectan a las personas con
Sindrome de Down siguen, en el momen-
to actual, tres lineas principales: 1) desa-
rrollo de programas de Medicina Preven-
tiva, con un doble enfoque, médico y psi-
copedagogico, con objeto de proteger y
promover la Salud, en su sentido mas am-
plio, entre los afectados. 2) conocimien-
tos sobre la dotacién genética del cromo-
soma 21 y repercusion de disponer de un
determinado material genético en exceso
y 3) conocimiento sobre las anomalias ce-
rebrales, a nivel molecular, celular y fun-
cional, que permitan comprender las difi-
cultades y limitaciones en el aprendizaje.
Una cuarta linea de interés la constituye
la investigacion epidemiolégica y los fac-
tores etiologicos sugeridos por ella.

El Sindrome de Down, como es sabido,
asocia siempre una deficiencia mental. Es
destacable, ademas, la frecuencia con que
se producen diversas anomalias o compli-
caciones médicas que, segun distintos es-
tudios, constituyen, en conjunto, un im-
portante factor pronédstico en relacién al
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desarrollo. Pese a existir una gran variabi-
lidad, en el sentido de que no todos los
afectados van a tener todas las complica-
ciones, la elevada frecuencia o la grave-
dad de algunas de ellas, asi como la posi-
bilidad de un evidente beneficio derivado
de una deteccién y tratamiento precoz,
justifican la implantacién de los programas
de Medicina Preventiva cuyo objetivo es
no sélo la salud fisica sino que persiguen
permitir que las personas con Sindrome
de Down tengan también la oportunidad
de conseguir el mayor grado de autono-
mia, desarrollo afectivo e integracién so-
cial.

En 1981, en Estados Unidos, se prepar6
un primer programa de Medicina Preven-
tiva en el Sindrome de Down por parte de
la «Children’s Brain Research Clinic» de
Washington D.C. Este Protocolo es revi-
sado cada dos afos. En Espafia se han rea-
lizado versiones del protocolo de 1985
(Sindrome de Down: Noticias, 2; 13, 1985
publicacién de la Fundacién Sindrome de
Down de Cantabria, Asesor Cientifico
Prof. J. Flérez; Flérez J. y Troncoso MV:
Avances en Terapéutica, 13: 158-177,
1985; Anguita y cols: But. Soc. Cat. Pe-
diat. 47: 33-41, 1987-Equipo de la Funda-
cién Catalana per a la Sindrome de Down)
y del protocolo de 1987 (Flérez J: Sindro-
me de Down: Noticias 5, 1: 4-7, 1988; Fun-
dacion Catalana per a la Sindrome de
Down: Sindrome de Down, 5: 1-6, 1988),
cuya version original prepar6 el Dr. G.A.
Lentz de la Clinica de la Universidad de
Maryland.

El objeto de presentar nuestra adaptacion
de este Ultimo protocolo es, fundamental-
mente, favorecer la difusion entre los pro-
fesionales de la Sanidad de nuestra comu-
nidad de las recomendaciones actuales,
entendidas como una guia general, en re-
lacién a cada edad y ante sintomas espe-
cificos, en el Sindrome de Down, afeccion
con una incidencia actual en Espafia de
1,5/1.000 recién nacidos vivos (Fuente:
E.C.E.M.C. Boletin Epidemiolégico Sema-
nal n® 1.786). Como corresponde a un
buen programa, no deberé obviarse la va-
loracién individual que conduzca a trata-
mientos especificos e individualizados. En



algunos casos, la practica de determina-
dos examenes puede resultar dificil o gra-
vosa, por ejemplo son escasos los labora-
torios que disponen de la técnica de de-
terminacion de Vitamina A sérica.

Quizés sea conveniente insistir en que, una
vez aceptado que no se dispone, en la si-
tuacion presente, de ningun tratamiento
farmacoldgico especifico para el Sindro-
me de Down, los mayores esfuerzos se di-
rigen, ademés de a la prevencion, hacia
la Estimulacion Precoz (o Intervencion
Temprana) y la accion educativa.

Programa de Medicina
Preventiva en el Sindrome de
Down. Recomendaciones

en relacion a la edad

1. Periodo neonatal

— HISTORIA: Si hay vémitos excesivos
o ausencia de deposiciones descartar obs-
truccién gastrointestinal. Revisar alimen-
tacion.

— EXPLORACION: Descartar cianosis,
arritmia o soplo cardiaco, desplazamien-
to de cadera, cataratas congénitas, otitis
media, valorar audicién. Evaluacién por
cardiélogo infantil de ECG y Rx toérax.
— LABORATORIO: Cariotipo, funcioén ti-
roidea (Programa de Deteccién Precoz de
metabolopatias de la Conselleria de Sani-
tat), hemograma, Vit. A y caroteno, Poten-
ciales Evocados de Tronco Cerebral.

— RECOMENDACIONES: Consejo Gené-
tico por parte de pediatra bien informado
o genetista. Remitir a alguna asociacion lo-
cal de padres de nifios con S. de Down;
informarles sobre asociaciones nacionales;
proporcionarles libros o articulos adecua-
dos. Iniciar programa de Estimulacién Pre-
coz.

— DIETA: Si no hay lactancia natural, la
férmula debe tener la grasa adecuada (al
menos, 30% de las calorias totales).

2. Periodo 2-12 meses

— HISTORIA: Investigar antecedentes de
infecciones, en especial otitis, y de crisis
convulsivas.
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— EXPLORACION: Exdmenes periddicos
peditricos, neuroldgicos y ortopédicos.
Evaluacion desarrollo psicomotor.

— LABORATORIO: Al afio funcién tiroi-
dea (TSH), vit. A, hemograma.

— RECOMENDACIONES: Reevaluacion
cardiolégica (entre 6-9 meses) con ECG y
Rx térax. Examen por oftalmélogo pedia-
trico en caso de estrabismo o nistagmus.
Preparados oftalmolégicos con antibidti-
cos si hay conjuntivitis. Evaluar audicion
con impedanciometria. Extraccion de ce-
rumen cada 6 meses; remitir a especialis-
ta si hay anomalias anatémicas del con-
ducto auditivo externo que dificultan su
exploracién o limpieza. Consulta ortopé-
dica en caso necesario.

— DIETA: Proporcionar caroteno (verdu-
ras verdes y amarillas, zanahorias, frutas).
— INTERVENCION TEMPRANA: Segui-
miento programa adecuado. Evaluacién a
los 3 meses por fisioterapeuta especiali-
zado. Control periddico del desarrollo psi-
comotor. Evaluacién del lenguaje a los 9
meses por terapeuta especializado. Enri-
quecimiento ambiental continuado. Apo-
yo familiar. A los 12 meses evaluacién psi-
coldgica global para determinar priorida-
des en el siguiente afio.

3. Periodo entre 1 afio y pubertad.
Examenes anuales

— HISTORIA: Evaluaciéon de actitud y ex-
pectativas familiares. Control de técnicas
educativas y de habilitaciéon. Registrar an-
tecedentes de infecciones, problemas
auditivos y oftalmolégicos. Revisar datos
de laboratorio e informes audioldgicos y
oftalmoldgicos. Control psicoldgico (eva-
luar presentacion de reacciones psicopa-
toldgicas).

— EXPLORACION: Examen general pe-
didtrico y neurolégico. Control crecimien-
to y obesidad.

— LABORATORIO: Control anual de fun-
cion tiroidea (TSH). Vit. A. Caroteno.

— RECOMENDACIONES: Examen dental
inicial a los 2 afios con seguimiento cada
6-12 meses. Examen de audicién con im-
pedanciometria. Extraccion cerumen cada
6-12 meses y control por especialista en
caso de otitis frecuentes. Examen oftalmo-



l6gicos entre 18-24 meses y seguimiento
anual hasta los 6 afios. Después, cada 2
afos. A los 4 afos Rx lateral de columna
cervical, en flexion y extensién, y repetir
antes de la pubertad, para descartar ines-
tabilidad atlantoaxial. Repetir ante sospe-
cha de compresion medular (ej. dolor cer-
vical, torticolis, fatiga o debilidad progre-
sivas, cambios en la marcha, incontinencia
esfinteres, hiperreflexia, espasticidad de
las piernas). Control ortopédico de los pies
a los 2-3 afios.

— DIETA: Ingesta caldrica basada, mas
que en la edad, en la talla y grado de acti-
vidad fisica. Probablemente serd algo in-
ferior a la recomendada para nifios de la
misma edad o estatura.

— HABILITACION: Seguimiento progra-
ma de Estimulacion Precoz (Intervencion
Temprana). Incluir fisioterapia y logotera-
pia. Evaluaciones periédicas. Pruebas de
inteligencia previas a escolarizacién. Con-
trol de las necesidades familiares de apo-
yo, consejo, entrenamiento o formacioén.
Orientacién escolar y apoyo psicopedag6-
gico individualizado. Planificacion del ocio
y tiempo libre.

4. Adolescencia y edad adulta.
Examenes cada 2 afios

— HISTORIA: Revisar ajuste educativo y
profesional. Valorar la capacidad de esta-
blecer relaciones sociales y de indepen-
dencia. Valorar necesidad de educacién
sexual. Registro de infecciones, sintomas
de hipotiroidismo, convulsiones, disminu-
cién de vision, alteraciones psiquicas o de-
terioro de los habitos de autonomia. Re-
visar datos de laboratorio e informes an-
diolégicos y oftalmolégicos.

— EXPLORACION: Examen general y
neurolégico. Exploracién de la pelvis.

— LABORATORIO: Valorar funcién tiroi-
dea, incluyendo anticuerpos antitiroideos.
Vitamina A. Descartar hepatitis.

— RECOMENDACIONES: Descartar ines-
tabilidad atlantoaxial si no se hizo antes
de la pubertad. Pruebas audiométricas y
colocar aparato auditivo si es preciso. Exa-
menes oftalmoldgicos regulares, en espe-
cial control de la refraccion a los 18-20
anos y el inicio de cataratas en el adoles-
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cente y el adulto.

— DIETA: Bien equilibrada, baja en calo-
rias. Las necesidades caldricas totales sue-
len ser inferiores a las normales debido a
que el nivel de actividad suele ser bajo.
— HABILITACION: Después de la etapa
escolar, preparar para vida adulta de tra-
bajo mediante programa de formacién
profesional. Estimular independencia en la
vida diaria y en las relaciones. Educacion
sexual adecuada. Ayuda familiar, consejo
y apoyo psicoldgico. Planificacion del fu-
turo, alternativas para la integracién en la
vida comunitaria. Sugerir abogados fami-
liarizados con la normativa estatal en re-
lacién a personas con necesidades espe-
ciales. Si es preciso, orientacion respecto
a tabaco, alcohol y drogas.

Precauciones especiales

— HABILITACION PSICOSOCIAL: Esti-
mulacién ambiental continuada para ayu-
dar al desarrollo del individuo. Facilitar re-
cursos materiales y emocionales para que
la familia pueda afrontar el stress que re-
presenta un miembro minusvalido.

— EXPLORACIONES OFTALMOLOGI-
CAS: Debido a la hipersensibilidad colinér-
gica, se recomienda precaucion en el uso
de atropina, pilocarpina o eserina. Se
aconseja el ciclopentolato como midriati-
co, en especial en el primer afo de vida.
— CIRUGIA: En la anestesia usar dosis ba-
jas de atropina debido a la hipersensibili-
dad colinérgica.

Recomendaciones para sintomas
especificos

¢ Alopecia areata: Determinar Vit. A y fun-
cion tiroidea. Analizar otras enfermedades
autoinmunes.

e Autismo (sintomas de): Medir 4cido Uri-
co, magnesio, fenilalanina, acido lactico y
acido pirtivico en suero. Determinar en ori-
na de 24 h.'la eliminacién de &cido Urico,
calcio, magnesio, d4cido homovanilico, me-
tabolitos de niacina y succinilpurinas. Vi-
gilar esteatorrea.

¢ Trastornos de conducta: Valorar plomo,
TSH, Alzheimer, depresion.

e Visidon borrosa: Considerar miopia y/o



keratoconus (si hay keratoconus medir ni-
vel de Vit. A).

e Estrefiimiento: Suprimir suplemento de
hierro en la férmula infantil. Si no hay una
razén fisica (por ejemplo, enfermedad de
Hirschsprung) afiadir magnesio.

® Conducta alterada (con sintomas psico6-
ticos o depresion): Estudiar el entorno fa-
miliar y existencial teniendo en cuenta la
teoria del aprendizaje social con un abor-
daje positivo de las motivaciones. ;Son
realistas las expectativas familiares en re-
lacién a lo que se puede conseguir? Con-
trol de la funcién tiroidea. Posible ensayo
de farmacos antipsicéticos o antidepresi-
vos y/o suplementos de colina.

e Espasmos infantiles: Aplicar pauta diag-
ndstica y terapéutica en centro hospitala-
rio adecuado.

e Pérdida de habitos de autonomia y laxi-
tud general: Considerar la posibilidad de
inicio de enfermedad tiroidea, enfermedad
de Alzheimer y depresion.

e Obesidad: Funcion tiroidea, esteatorrea.
Calcular dieta caldrica y fomentar ejercicio.
e Palidez y petequias: Examen hematol6-
gico, nivel de caroteno sérico.

* Neuropatia periférica: Determinacion de
metabolitos de niacina en orina, niveles de
folato y Vit. B 12 en suero.

® Piel aspera, cuarteada: Pruebas tiroideas,
niveles de Vit. A, Vit. E y riboflavina.

® Tartamudeo y lenguaje confuso: Medir
calcio y fésforo en suero y en orina de 24
h., nivel sérico de 1,25 dihydroxi Vit. D 3.
e Temblores: Medir magnesio y calcio en
suero y en orina de 24 h.

e Crecimiento exageradamente escaso:
Descartar cardiopatia, disfuncion tiroidea,
esteatorrea y déficit de Vit. A.

168

® Debilidad en extremidades inferiores y/o
dolor cervical: Puede tratarse de una ur-
gencia neuroquirtrgica. Valoracion radio-
I6gica de la articulacion atlantoaxial.
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