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PROGRAMA DE ATENCION DE LA SALUD
DEL NINO CON SINDROME DE DOWN

INTRODUCCION

¢Es necesario un programa de salud especifico para
el Sindrome de Down?

El sindrome de Down (SD) es la alteracién cromosémica
mas frecuente en el hombre. Se trata de la primera causa
congénita de retraso mental y, segin datos del ECEMC
(Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones
Congénitas) en el afio 2004%, ocupa el cuarto lugar en la lista
de defectos congénitos diagnosticados durante los tres
primeros dias de vida, con una prevalencia neonatal de 7,11
por 10.000 RN y una tendencia lineal decreciente
estadisticamente significativa, posiblemente debido al impacto
de las interrupciones voluntarias de embarazo, al tratarse de
un defecto susceptible de diagnostico prenatal. En nuestra
region la prevalencia en 2004 ha sido de 12,86 por 10.000
RN segun datos del mismo estudio.

En Espafia se estima que viven alrededor de 32.000
personas con SD2. En Extremadura las personas con SD y
certificado de minusvalia a fecha de febrero de 2006 son un
total de 958, de los cuales 164 son menores de catorce afios®.

Los nifios con SD requieren de las mismas normas de
atencion sanitaria y exploraciones que cualquier otro nifio.
Pero este grupo poblacional presenta con mas frecuencia
anomalias congénitas y ciertos riesgos y problemas. El mejor
conocimiento de los riesgos y problemas asociados al SD
permite conocer qué alteraciones pueden aparecer y en qué
momentos de la vida del individuo. Muchos de estos
problemas y complicaciones pueden prevenirse si se los tiene
en cuenta y se los trata precozmente.

La aplicacién de las actividades preventivas
recomendadas por los programas de salud ha hecho que la
calidad y esperanza de vida de estas personas haya mejorado
notablemente alcanzandose mejor estado de salud, mejor
desarrollo intelectual, mayor grado de autonomia personal y
mayor capacidad para vivir una vida integrada en la
comunidad.

Por todo ello, parece pertinente afadir a las
recomendaciones destinadas a la poblacién infantil general
en Atenciéon Primaria, un grupo de actividades preventivas
especificas para los nifios con SD con el animo de favorecer
el pleno desarrollo y aprovechamiento de sus capacidades,
dependiente en gran medida de su buena salud.

Al seguir las actividades recomendadas se debera tener
en cuenta la experiencia local y los patrones de referencia de
cada area de salud procurando una coordinacion entre los
distintos niveles y especialistas que atiendan al nifio con SD
e intentando eludir un exceso de controles que hagan
demasiado diferente la vida del nifio y su familia.

¢Qué programa de salud?

Desde 1981 en que aparece el primer programa de
Medicina Preventiva para las personas con SD, diversas
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instituciones internacionales y nacionales se han preocupado
en promover recomendaciones y actuaciones en materia de
salud para estas personas, ampliando, mejorando y
extendiendo por todo el mundo los programas de salud.

El mas reconocido a nivel mundial es el elaborado por
un grupo internacional de expertos médicos y terapeutas
denominado Down Syndrome Medical Interest group
(DSMIG)*. Puede obtenerse en Internet:

www.infonegocio.com/downcan (temas de interés).

En Espafia, la Federacion Espafiola de Instituciones para
el Sindrome de Down (FEISD) elaboré y publicé un programa
de salud basado en una edicion previa del anterior programa
descrito®. A destacar también la labor realizada por la Fundacio
Catalana Sindrome de Down® y la Fundaciéon Sindrome de
Down de Cantabria’.

Con objeto de favorecer la generalizacién de la atencion
a niflos con SD en nuestra region, se exponen los problemas
de salud predominantes y las actividades preventivas dirigidas
a detectarlos tratando de actuar con la mayor evidencia
disponible en cada momento sobre las intervenciones
especificas recomendadas. Es decir, conozcamos los
problemas de salud mas frecuentes en los nifios con SD,
conozcamos las actividades especificas recomendadas para
detectarlos y adaptémoslos seglin nuestra experiencia y
nuestros medios y especialistas disponibles tratando de
prestar la mayor calidad asistencial a nuestros nifios con SD.

PRINCIPALES PROBLEMAS DE SALUD EN
PERSONAS CON SINDROME DE DOWN

La carga génica del cromosoma 21 triplemente
representado, es el origen del desequilibrio que condiciona
las alteraciones del desarrollo, estructura y funcion de diversos
sistemas y 6rganos.

En el 95% de los casos el sindrome esta causado por
trisomia 21 pura, debida a la no disyunciéon en la fase de
meiosis; en el 4% es causado por translocacién de un
cromosoma,; alrededor de 1-3% son por mosaicismo en el
que un mismo individuo presenta lineas celulares normales y
trisomicas; en este caso la alteracion se produce después de
la fecundacion, durante una de las divisiones del cigoto; la
proporcién de células trisomicas varia entre el 11y el 70% y
el fenotipo puede ir desde practicamente normal a tipicamente
Down.

En una vision global y longitudinal, la persona con SD
presenta las siguientes caracteristicas:

1.- Un conjunto de rasgos y signos detectables en el RN
que configuran el fenotipo caracteristico del sindrome

2.-Lentitud y reduccién del crecimiento corporal, incluido
el cefélico.

3.-Lentitud del desarrollo motor, cognitivo y del lenguaje.
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4.-Problemas de inmunidad que pueden explicar la
frecuencia con que se presentan infecciones recurrentes, o
la aparicion de algun cuadro autoinmune o alguna enfermedad
maligna (leucemia infantil).

5.-Otros trastornos muy variados, organicos y
funcionales, como los referidos en la tabla siguiente.

Principales problemas de salud en personas con SD
(excluido el pd neonatal)®®

DIAGNOSTICO DEL SINDROME DE DOWN?0:11.12
DIAGNOSTICO PRENATAL
El diagnoéstico prenatal se basa en dos tipos de pruebas:

ePruebas de presuncion o sospecha, de naturaleza no
invasiva

ePruebas de confirmacién, de naturaleza invasiva,
mediante las cuales se obtienen células fetales con las que
se realiza posteriormente el cariotipo

Pruebas de presuncion

1.-Andlisis bioguimico de un conjunto de sustancias que
se encuentran en la sangre de la madre

2.-Analisis ecogréfico del feto que detecta imagenes
indicadoras de que pueda tener un SD.

El tipo de técnicas que se realizan en las pruebas
presuntivas varian segun la edad gestacional del embarazo:

Pruebas realizables durante el primer trimestre del
embarazo:

eMedicion de la translucencia nucal del feto mediante
ecografia. La edad gestacional que ofrece datos mas
garantizables se encuentra entre la 112 y la 132 semana de
gestacion.

eAndlisis bioquimico en sangre materna de:

eProteina A del plasma sanguineo asociada al embarazo
(PAPP-A)

eLa subunidad beta libre de la gonadotropina coriénica
humana (ahCG)

Pruebas realizables durante el segundo trimestre de
embarazo

Andlisis bioquimico de los siguientes marcadores en
sangre materna:
eAlfa-fetoproteina
eGonadotropina coriénica humana total
eEstriol no conjugado
eInhibina A

El analisis de los tres primeros productos se llama
«prueba triple»; el analisis de los cuatro se llama «prueba
cuadruple».

Estudio ecografico de diversos signos: huesos de la nariz,
malformaciones de 6rganos, tamafio de huesos largos, etc.

El resultado de este rastreo es un coeficiente de riesgo
cuyo valor seréa indicativo de la necesidad o no de otras
pruebas. El indice de falsos positivos suele ser del 5%. La
tasa de deteccion oscila entre el 70y 90 %.

Pruebas invasivas

Su objetivo es obtener células fetales en las que se puede
detectar la presencia de la trisomia del cromosoma 21.

Los principales criterios que hacen pertinente el
diagndstico prenatal invasivo son:

1.- La madre tiene edad superior a 35 afios
2.-Las pruebas presuntivas arrojan un valor positivo
3.-Hay antecedentes directos de patologia genética
4.-Existe una anomalia ecogréfica de riesgo

La obtencion de las células fetales se realiza mediante
las siguientes técnicas:

1.Amniocentesis: se realiza en las semanas 14 a 17
de embarazo. El analisis de un tercer cromosoma 21 se puede
obtener por cariotipo, hibridacién in situ por fluorescencia
(FISH) o por técnica PCR.

2.Biopsia de las vellosidades coriénicas: realizable
entre la 82y la 112 semana de gestacion.

3.Cordocentesis: uso excepcional
Indicaciones del diagndstico prenatal
1.-Madres con 35 afios de edad o mayores
2.-Padres con 50 afios de edad o mayores

3.- Nacimiento anterior de un hijo con sindrome de Down
0 cualquier otra anomalia

4.-Translocacioén equilibrada de cromosomas en uno de
los padres

5.-Padres con alteraciones cromosémicas

DIAGNOSTICO TRAS EL NACIMIENTO

El diagnoéstico del sindrome de Down al nacer se basa
en la presencia de una constelacién de signos que constituyen
un fenotipo caracteristico y se confirma por estudio
cromosomico mediante cariotipo.

El cariotipo ofrece también una guia para el consejo
genético a los padres?®® relativo al riesgo de tener otro hijo
con SD segln se trate de una trisomia 21 pura, de una
translocacion o de un mosaicismo.

RECOMENDACIONES BASADAS EN LA EVIDENCIA
DIRIGIDAS A LOS PROBLEMAS MEDICOS ASOCIADOS
AL SINDROME DE DOWN

1.- TRASTORNOS CARDIACOS

Entre el 35y el 45% de los nifios con SD padecen algin
tipo de cardiopatia susceptible de control cardiolégico o
correccion quirdrgical4. La alteracion mas comdn son los
defectos de la pared AV:

Distribucién porcentual sobre el total de cardiopatias:

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%

Un examen clinico normal no excluye la presencia de
cardiopatia. En la etapa neonatal la mitad de los casos
guedarian sin diagnosticar y a las seis semanas un tercio de
los casos. La ecocardiografia se muestra en diferentes
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estudios como el medio diagnéstico mas adecuado para
detectar las anomalias cardiacas en la etapa neonatal del
nifio con SD*°.

La cirugia reparadora debe realizarse a la edad
recomendada para cada patologia, previniéndose asi
complicaciones graves, como la presencia precoz de
hipertension arterial pulmonar. Las intervenciones quiriirgicas
presentan unos resultados similares a los nifios sin SD, con
una supervivencia entre el 80 y el 90%.

En adolescentes y adultos jévenes es frecuente la
disfuncion de alguna de las valvulas del corazon (regurgitacion
aortica y, mas frecuentemente, prolapso de la valvula mitral)*’.

Recomendacion:

En la etapa neonatal debe realizarse ecografia cardiaca
a los nifios con SD. En la etapa adolescente se realizara
ecografia cardiaca para descartar disfuncion valvular.

Hay suficiente evidencia para que la recomendacion se
incluya en los controles periddicos de salud (recomendacién
B)28.

En niflos mayores en los que nunca se haya realizado
exploracion y no muestren signos de cardiopatia, ademas de
la exploracion clinicay el ECG, es recomendable realizar una
ecografia cardiaca.

2.- CRECIMIENTO

El desarrollo fisico es mas lento que en los grupos
poblacionales por edad y sexo de nifios no afectos de SD.
Por ello, las medidas pondoestaturales deben ser referidas a
estandares especificos para nifios con SD. Las primeras
publicadas y de uso extendido son las tablas de Cronk. Existen
varias mas editadas en Internet (http://
www.growthcharts.com). La Fundacién Catalana Sindrome de
Down ha elaborado parametros 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 FEISD®. Recientemente han
sido actualizadas por el Dr. X. Pastor y publicadas en la revista
SD 2004. También se pueden encontrar en la pagina web de
la Fundacié Catalana Sindrome de Down®

El lento crecimiento no es atribuible a déficit de GH de
forma generalizada. Tampoco se ha comprobado que el
tratamiento con GH mejore el perimetro craneal y el desarrollo
psicomotor!®. Si comprobamos una disminucién del
crecimiento, se precisara investigar causas: cardiopatias,
hipotiroidismo, déficit de GH, malnutricién, leucemias...

La prevalencia de obesidad en este grupo es mayor que
en la poblacion general y debe ser considerado un problema
de salud.

Recomendacion:

Tutelar el crecimiento fisico con tablas estandares para
nifios con SD (recomendacién B)*®

3.- DESARROLLO PSICOMOTOR

La funcién cognitiva varia tremendamente y no se puede
predecir al nacimiento. No existe relacién entre el fenotipo
del nifio con SD vy el nivel de funcidon cognitiva. El Cl va de
rangos bajo a moderado y profundo, siendo este Gltimo raro?.
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Los hitos del DPM siguen una secuencia mas lenta que
en la poblacion general. El area mas comprometida es el area
del lenguaje?*.

Es conveniente iniciar programas de intervencion
temprana/estimulacion precoz sobre el desarrollo psicomotor,
el lenguaje y la conducta alimentaria. Estudios de casos y
controles han comprobado que estos programas mejoran el
desarrollo global, los trastornos del comportamiento
alimentario, el lenguaje y la integracion social??, y la adaptacion
entre padres e hijos?.

En nuestra regién la Asociacion Sindrome de Down de
Extremadura (ASINDOEX) dispone de seis sedes comarcales
enlazadas en un programa comun de actuacion, prestando
servicios de Atencidon Temprana, apoyo y seguimiento escolar,
logopedia, salud bucodental, formacion e insercion laboral,
atencion a familias...Es conveniente informar a la familia de
su existencia y en cualquier caso canalizar la incorporacion a
programas de atencién temprana.

Recomendacion:

Iniciar programas de intervencion temprana del desarrollo
psicomotor, lenguaje y conducta alimentaria. Valorar el
desarrollo psicomotor con especial referencia al area del
lenguaje. Hay suficiente evidencia para que la recomendacién
se incluya en los controles periddicos de salud
(recomendacién B)?e.

4.- TRASTORNOS ENDOCRINOLOGICOS

En las personas con SD de cualquier edad esta
aumentada la incidencia de alteraciones tiroideas,
aproximadamente un 45% presenta algun tipo de disfuncion
tiroidea.

La forma méas comuin es el aumento aislado de TSH o
«hipertirotropinemia idiopatica», posiblemente debido a
neurorregulaciéon defectuosa de la TSH, que en estudios de
24 horas varia entre niveles normales y altos. En el 40% de
los casos evoluciona a la normalidad, recomendandose
controles cada 6 meses. Entre el 12 y el 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) y en
ocasiones antecede al estado hipotiroideo en 12 a 18 meses?.
Los signos de hipotiroidismo pueden ser muy tenues,
solapados a la clinica tipica del SD (hipotonia, estrefiimiento,
incremento ponderal, crecimiento lento...).

No existe evidencia sobre el beneficio del tratamiento
sustitutivo en elevaciones aisladas de la TSH?. En caso de
presentarse anticuerpos antitiroideos y elevacion aislada de
TSH, en el 35% de casos se desarrollara un hipotiroidismo
franco.

Se han descrito también casos de hipertiroidismo de tipo
inmunitario en nifios y adultos con SD en mayor proporcion a
la poblacién normal, 1,1% de casos?. La diabetes mellitus
también se aprecia mas frecuentemente, con una prevalencia
que oscila entre el 1,4 al 10,6% (DSMIG). La HCG sdélo se
administrara en caso de déficit confirmado.

Recomendaciones:

Determinar al nacer (cribado de metabolopatias), seis
meses de vida, al afio y anualmente TSH. En caso de
disfuncion tiroidea compensada, repetir cada seis meses TSH,
T4y rT3 hasta que se normalice la funcion o se diagnostique
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de hipotiroidismo franco. En la edad escolar determinar
anticuerpos antitiroideos al menos en una ocasioén (entre los
9 a 12 afios). Recomendacion B*®

5.- TRASTORNOS DIGESTIVOS
a) Malformaciones congénitas

Estenosis o atresias digestivas se producen en el 12%
de los RN con SD. También se presenta con mayor frecuencia
la enfermedad de Hirschprung (<1%) y el estrefiimiento
relacionado con el tipo de alimentacion y la hipotonia
muscular.

b) Enfermedad celiaca

La celiaquia se presenta en el 3-7% de las personas
con SD frente al 1:2000 en la poblacion general. Es frecuente
su presentacion de forma silente o de forma atipica por lo
gue se recomienda el cribado sistematico mediante la
determinacion de marcadores seroldgicos. Se recomienda la
realizacién simultanea de anticuerpos antigliadina y
antitransglutaminasa de manera periédica, aunque no se ha
establecido la pauta idonea?’.

Recomendacion:

En ausencia de clinica sugestiva de enfermedad celiaca,
se determinaran a la edad de 2-4 afios anticuerpos antigliadina
simultaneamente a anticuerpos antitransglutaminasa. La
recomendacion es de tipo B.

6.- ANOMALIAS OCULARES Y DE LA VISIONZ?:29.30

Aproximadamente el 60% de individuos con SD
presentan a lo largo de su vida alguna alteracién ocular
susceptible de intervencion. Los problemas mas frecuentes
son la hiperopia en menores de 5 afios, astigmatismo entre
los 5y 12 afios y las anomalias del iris, estrabismo y cataratas
adquiridas en mayores de 12 afios. Las alteraciones retinianas
estan también presentes en un porcentaje alto. Problemas
infrecuentes pero graves son las cataratas congénitas y el
keratocono (aparece mas frecuentemente en adolescentes
con SD que en la poblacion general); en ausencia de reflejo
rojo, estrabismo y nistagmo debera realizarse exploracién
exhaustiva. Se dan también con frecuencia estenosis de
conductos lacrimales, blefaritis y conjuntivitis.

La prevencién de la ambioplia y el diagnéstico temprano
de todas las alteraciones es un reto importante y afiade calidad
de vida a estos nifios

Recomendacion:

Realizar exploracion oftalmologica al nacer, 6 y 12 meses
y al menos cada dos afios. Recomendacion C (insuficiente
evidencia para excluirlo de las intervenciones preventivas)®.

7.- AUDICION/ORL?3 32

La pérdida auditiva en nifios con SD es un problema
frecuente, la mayoria de los casos son hipoacusias de
conduccion, solo el 4% presentd sordera neurosensorial. El
tratamiento enérgico de las otitis serosas, colesteatomas,
estenosis del CAE o impactaciones de cerumen pueden hacer
mejorar los problemas de audicion y consecuentemente de
adquisicion del lenguaje.

Debe realizarse el cribado auditivo en los primeros 6
meses de vida (otoemisiones acusticas, potenciales auditivos
automatizados, potenciales evocados auditivos del tronco
cerebral). Si se demora por cualquier circunstancia, pueden

ser también vélidas hasta los 12 meses de vida dado el lento
desarrollo psiquico que puede existir y que se requiere para
poder aplicar otras técnicas. A partir de los12 meses el cribado
se realizara con pruebas de valoracién basadas en reflejos
conductuales audiol6gicos, impedanciometria o test de
otoemisiones acusticas, dependiendo de la edad, nivel
intelectual y estado de la audicion.

Las personas con SD pueden empezar a desarrollar
pérdidas auditivas durante su segunda década, originando
en ocasiones trastornos de conducta que podrian ser mal
interpretados como trastornos psiquiatricos.

La hipoplasia facial media hace que aumente la dificultad
propia de unas vias respiratorias estrechas. La respiracion
ruidosa, sinusitis/nasofaringitis, son problemas frecuentes. La
estrechez de la trdquea puede originar crup recurrente. La
traqueomalacia es mas frecuente en los bebés con SD. Se
considera que la enfermedad obstructiva de las vias
respiratorias es un problema importante de las personas con
SD que en algunas ocasiones va a requerir intervencion
quirdrgica u oxigenoterapia.

Recomendaciones:

Realizar cribado de hipoacusia en los primeros seis
meses de vida mediante OEA, PEAT o potenciales auditivos
automatizados. Realizar cribado de hipoacusia con pruebas
basadas en reflejos conductuales, impedanciometria u OEA
cada afio hasta los tres afios y después cada dos afios.
Recomendacion C*®

8.- TRASTORNOS ORTOPEDICOS E INESTABILIDAD
ATLANTOAXOIDEA

La laxitud ligamentosa es responsable de diversos
problemas ortopédicos que tienen las personas con SD.
Curiosamente no suele haber luxacion congénita de cadera,
aunque si puede apreciarse en el nifio mayor y adolescente.
La luxacion cronica de la rétula puede ocasionar problemas
de la marcha en los adolescentes. La inestabilidad
atlantoaxoidea o subluxacién atlantoaxoidea (IAA) es el
término usado para describir un incremento de la movilidad
de la articulacion atlantoaxoidea. Se define por la existencia
de un espacio de mas de 5 mm entre el segmento posterior
del arco anterior del atlas y el segmento anterior de la apofisis
odontoides del axis. Existe en el 10-20% de los menores de
21 afios con SD, aunque la mayoria carece de sintomas. Las
formas sintomaticas (sindrome de compresién medular)
oscilan entre el 1-2% de la poblacion Down®.

El diagnostico se establece mediante la realizacion de
radiografia lateral de columna cervical en posiciéon neutra,
flexion y extension. Se realizara entre los 3y 5 afios de vida y
requiere la valoracion por un radiélogo experto y confirmacion
en muchos casos por RNM.

La indicacion de cribado en la fase asintomatica es
controvertida. EI Comité de Medicina Deportiva de la AAP
concluyé que el rastreo radiolégico tenia «un valor potencial
pero no probado» para detectar las personas que corrian
riesgo de sufrir lesiones deportivas, recomendandose
proseguir el estudio. Se siguen requiriendo las exploraciones
radiolégicas para participar en las Olimpiadas especiales.

El DSMG recomienda realizar cribado individual entre
los 3 y 5 afios. Si la medicién es superior a 5 mm significa
anormalidad. El tratamiento sera conservador, restringiéndose
sélo las actividades que supongan riesgo de lesiébn medular.
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Los nifios que no tengan realizado el cribado necesitaran ser
evaluados con anterioridad a procesos quirdrgicos o
anestésicos que precisen de la manipulacion del cuello. La
repeticion del cribado es aconsejable a los 10 afios de edad.
En edades posteriores no se ha demostrado su utilidad en
ausencia de signos o sintomas relacionados®*.

Recomendacion:

Realizar Rx lateral cervical en posicion neutra, flexion y
extension entre los 3 y 5 afios de edad. Recomendacion C*®

9.- TRASTORNOS ODONTOLOGICOS?®> %

Los pacientes con SD presentan los siguientes
problemas odontolégicos:

1.-Retraso en la erupcion dentaria, hipodontias,
anodoncias, dientes supernumerarios, manchas blanquecinas
de hipocalcificacion...

2.-Grave y acusado compromiso periodontal, que afecta
sobre todo al sector anteroinferior.

3.-Frecuentes maloclusiones dentarias (macroglosia e
hipoplasia del maxilar). Las mas frecuentes son la mordida
abierta y la mordida cruzada.

4.-Menor incidencia de caries (retraso de la erupcion
dentaria y la funcién tamponante de la saliva).

5.-El bruxismo se observa en el 70% de los nifios.
Recomendaciones:

Las pautas preventivas de higiene bucodental en series
temporales han demostrado una disminucion de los problemas
odontoldgicos en este grupo de poblacion. Recomendacion
618

10.- INMUNIZACIONES

Las vacunas recomendadas en los nifios con SD son
las establecidas para la poblacién infantil, incluyendo la
vacuna de la gripe, varicela y neumocécica (tipo conjugada
heptavalente en menores de 3 afios y forma polisacarida 23
valente en mayores de 36 meses) indicadas en esta poblacion
porque suelen presentar inmunodeficiencias y problemas
organicos®.

Recomendacion:

Inmunizar a los nifios con SD segun el calendario vacunal
vigente en cada comunidad autébnoma. Inmunizar frente a
neumococo, varicelay gripe segun pautas recomendadas para
grupos de riesgo. Recomendacion C®

11.- OTROS PROBLEMAS MEDICOS

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

Estos problemas son:

e Alteraciones del suefio®®, apnea obstructiva del
suefio®®, problemas obstructivos de la via aérea

e Otros problemas ortopédicos*: inestabilidad atlanto-
occipital, hiperlaxitud articular, escoliosis, subluxacion
rotuliana, deformidades del pie

e Trastornos neuroldgicos: epilepsia*’, mioclonias,
hipsarritmia
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e Otros trastornos oftalmoldgicos : nistagmus, estenosis
del conducto lacrimal, blefaritis, conjuntivitis

e Criptorquidia*
e Inmunidad e infecciones: otitis, sinusitis. Déficit de IgA
yl/o subclases de IgG, trastornos autoinmunes

e Problemas de conducta®: THDA, autismo, depresion,
demencia, enfermedad de Alzheimer

e Otros problemas endocrinos: diabetes tipo 144,
hipertiroidismo?®

o Alteraciones hematolégicas*: trastorno mieloprolife-
rativo transitorio (reaccion leucemoide), leucemia aguda
linfoblastica y no linfoblastica

e Disgenesia gonadal en mujeres*?

e Trastornos gastrointestinales: atresia duodenal, ano
imperforado, obstruccién parcial del tracto Gl superior, fistula
traqueo-esofagica, estenosis pilérica, enfermedad de
Hirschsprung, estrefiimiento crénico.

GUIAS DE ACTIVIDADES PREVENTIVAS

Destaca la editada en 1999 por la Down Sydrome
Quarterly, la propuesta por la FEISD y la recomendada por el
grupo PREVINFAS-PAPPS. Se expone a continuacion esta
Ultima: (en la siguiente pagina)

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

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

Examen neurolégico en cada visita.
Vacunacién antigripal, antineumococo y antivaricela.

RESUMEN. PUNTOS CLAVES

1.-Los nifilos con SD requieren de las mismas
intervenciones que la poblacion infantil general. Pero es
sabido que durante el desarrollo, en el nacimiento y a lo largo
de la vida del individuo con SD, ciertas alteraciones pueden
complicar su salud fisica. Muchas de las complicaciones
pueden prevenirse si se las tiene en cuenta y se las trata
precozmente.

2.-Parece recomendable pues, la existencia y aplicacién
de actividades especificas preventivas encaminadas a
detectar y tratar precozmente los problemas de salud que
puedan surgir en las personas con SD.

3.-Las actividades de salud a realizar deben estar
adaptadas a la realidad sanitaria de cada area de salud.

4.-Las intervenciones que demuestran mayor efectividad
y fuerza de recomendacion (recomendacién B: hay suficiente
evidencia para incluir la recomendacién en los controles
periodicos de salud) son:

Intervencion temprana/estimulacién precoz

Utilizacion de estandares de crecimiento para la
poblacion afecta

Evaluacion de la funcion tiroidea
Ecocardiografia en la etapa neonatal

Ecocardiografia en la etapa adolescente para
diagnéstico de valvulopatias

Cribado de la enfermedad celiaca
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5.- Las intervenciones en las que la evidencia para la
inclusion o exclusion de la actividad en un examen periddico
de salud es conflictiva (recomendacion C) son:

- Cuidados bucodentales

- Cribado de trastornos auditivos, excepto el cribado
auditivo neonatal universal

- Deteccion de anomalias oculares y de la visién

- Inestabilidad atlanto-axoidea
- Inmunizaciones especiales

6.- Para el resto de los problemas médicos
observables en Atencion Primaria en el SD, no existe
evidencia cientifica de qué intervenciones preventivas,
primarias o secundarias, deben aplicarse. Por ello es
deseable que sean conocidos para diagnosticarlos en fases
tempranas e intervenir precozmente.

Guia de actividades preventivas en nifios con SD (edad en afos)
Actividad 0-4 sem. 115 2253 456789 10 11 12 13 14 15 16

Cariotipo
Consejo genético

Actividades
preventivas + + 0+ 4+ 4+ 4
habituales (PAPPS)

Evaluacién cardiaca Ecocardiogr

Evaluacion audicion PETC o + o+ o+
OEA

Eval. oftalmolégica  Reflejorojo  + + +

Evaluacion tiroides  Cribado de
(TSH, T4) metabolop

Evaluacion
crecimiento (tablas
estandares).
Obesidad. Nutricion

Evaluacion + + +
bucodental

Cribado celiaquia’

Apoyo familiar.
Tutela de cuidados
y habilidades
paternas

Desarrollo

psicomotor. | .

Y ntervencion
Coordinacion con teregogc o+ o+ o+ o+
servicios P

educativos.

Inestabilidad
atlantoaxoidea’

Ecocardiogr

R I I S S A S S +

Anticuerpos
antitiroideos

R |212]2]?2) 2?2?2227 ?
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