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Elsindrome de Down, causado por
la presencia de una copia extra del
cromosoma 21, eslaalteracién ge-
nética mds frecuente asociada a
discapacidad intelectual. Enla ac-
tualidad, lo habitual es que el diag-
nostico se haga en la etapa fetal, lo
que exige una estrecha coordina-
ci6n entre obstetras y especialistas
para planificar el tipo de partoy el
seguimiento posterior, asi
como para anticipar los
posibles problemas y ne-
cesidades.

Segtin la pediatra Maria
Angeles Donoso, coordi-
nadora de la atencién pe-
diétrica enla Unidad Inte-
gralde Sindrome de Down
y necesidades especiales
del Hospital Ruber Inter-
nacional, las personas con
esta condicion afrontan
retos médicos desde la in-
fancia: «Entre los proble-
mas mas frecuentes en-
contramos cardiopatias
congénitas, mayor riesgo
de apnea del suenoy tras-
tornosdigestivos. También
son habituales alteracio-
nes endocrinas y autoin-
munes, como disfuncién
tiroidea, enfermedad ce-
liaca, diabetesoproblemas
decrecimiento». Amedida
que las personas enveje-
cen, pueden aparecer ademas
otros problemas, como alteracio-
nes visuales, auditivas u ortopédi-
cas,yaumentaelriesgo de deterio-
ro cognitivo y de enfermedad de
alzhéimer de inicio precoz.

Cardiologia pediatrica

Unodelosprincipalesdesafiosmé-
dicos en esta poblacion son las
cardiopatias congénitas. Dehecho,
cerca de la mitad de los nifios con
sindrome de Down nacen con al-
gun tipo de alteracién cardiaca. La
mas frecuente es el canal auriculo-
ventricular, aunque existen otras
malformaciones cardiacas asocia-
das. ElDr. Federico Gutiérrez-La-
rraya, cardi6logo pediatrico, expli-
ca que «son cardiopatias que
también afectan a pacientes sin
sindrome de Downy que, en algu-
nos casos, requieren intervencio-
nesquirdrgicas o mediante catéter,
aligual que en la poblacién gene-
ral». Sin embargo, el prondstico ha
mejoradosignificativamente enlas
dltimas décadas. «Gracias a los
avances en el conocimiento, el
diagnéstico precoz y las técnicas
quirtirgicas e intervencionistas,
hoypodemos ofreceramuchos de
estos pacientes la posibilidad de
llevar unavida practicamente nor-
mal. Ademds, en la mayoria de los
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El seguimiento integral
del sindrome de Down
previene complicaciones

P Una atencion coordinada permite detectar y tratar cardiopatias
congénitas, alteraciones endocrinas o trastornos neurologicos

Dr. Eduardo Alegria

casos, estas malformaciones ya se
diagnostican en la etapa fetal, por
lo que es necesario ofrecer un con-
sejo cardioldgico preciso, especifi-
co y actualizado», afirma el espe-
cialista en Cardiologia.

Desde el punto de vista neurol6-
gico, el Dr. Antonio Gil-Nagel, di-
rector delaUnidad de Epilepsiadel
centro hospitalario, destaca que
aproximadamente el 10% de las
personas con sindrome de Down
desarrollan epilepsia. «En los pri-
meros anos devida pueden apare-
cer epilepsias generalmente leves,
aunque en algunos casos se pre-
sentansindromesmdsgravescomo
elsindromedeWestoelde Lennox-
Gastaut», explica. Enla edad adul-
ta, especialmente a partir de los 40
anos, puedensurgir epilepsiasaso-
ciadasal deterioro cognitivo, como
la epilepsia mioclénica del adulto
vinculada al sindrome de Down.

Vigilancia neurolégica
Ademas, el Dr. Gil-Nagel recuerda
que la presencia de una copia adi-
cional del cromosoma 21 implica
unamayor predisposicién biolégi-
ca al alzhéimer precoz. A los 40
anos casi todos presentan cambios
neuropatolégicos compatibles con
la enfermedad y, a los 50, méas del
30% desarrollan sintomas clinicos,
loquesubrayalaimportanciadela
deteccion temprana.
Elseguimiento clinico durantela
infancia y la adolescencia resulta
clave paradetectar deformaprecoz
otrascomplicacionesmédicasaso-

RUBER INTERNACIONAL

Los doctores Federico
Gutiérrez-Larraya, José
Casas, Maria Angeles Donoso
y Benjamin Herreros

Especializacion
con un enfoque
humanista

»En el marco del Dia
Mundial del Sindrome
de Down, que se
conmemoro ayer
sabado 21de marzo, los
especialistas subrayan
la importancia de
avanzar en una atencion
médica especializaday
un enfoque humanista
centrado en la persona.
En este sentido, la
Unidad Integral de
Sindrome de Downy
necesidades especiales
del Hospital Ruber
Internacional trabaja en
colaboracién con
organizaciones dedica-
das a este sindrome, asi
como con asociaciones
de pacientes, fundacio-
nes de investigacion,
grupos de apoyoy
familiares expertos.
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ciadas. En este sentido, el Dr. José
Casas, jefe de Servicio de Pediatria
yAdolescenciadelhospital, explica
que existen varios aspectos que
debenvigilarse deforma periédica:
«Lavistay el oido, asi como las al-
teraciones autoinmunes del tiroi-
desolaenfermedad celiaca,deben
controlarsealmenosunavezalano
o siempre que aparezca algtn sin-
toma que haga sospechar de su
presencia».

En el 4mbito cardiovascular del
adulto, el area de Cardiolo-
gfa Clinica e Intervencio-
nista del hospital, liderada
por el cardiélogo Eduardo
Alegria, ofrece unaevalua-
cién especializada para
estos pacientes. Segtin ex-
plica el doctor, quienes
acudenalaunidad «se be-
nefician de un estudio car-
diovascular personalizado
en el que se analizan los
antecedentes médicos
previos y se realizan las
pruebas diagnoésticas ne-
cesarias para detectar po-
sibles enfermedades car-
diovasculares».

Para ello, el hospital
cuenta con tecnologias
avanzadas como ecocar-
diografia, TAC y resonan-
cia cardiaca de tltima ge-
neracién,asicomotécnicas
deintervencionismo mini-
mamente invasivo.

Atencion multidisciplinar
Para abordar esta complejidad cli-
nica,laUnidad Integral del hospital
retne a diferentes especialidades
médicasyrecursosdiagndsticosen
unmismo entornoasistencial. Este
modelo permite coordinar la ac-
tuacion de pediatras, cardiélogos,
neurdlogos, endocrinélogosyotros
especialistas, ofreciendo evalua-
ciones completas, seguimiento
multidisciplinar e intervencién
temprana cuando es necesario.
«Muchas de las complicaciones
que pueden aparecer son previsi-
bles, pero requieren una atenciéon
transversal y continuada desde la
infancia hasta la edad adulta», ex-
plica el doctor Gutiérrez-Larraya.
Por su parte, el internista Benja-
minHerrerossubrayalaimportan-
cia de abordar estas patologias de
forma conjuntay multidisciplinar:
«Somos conscientes de que las en-
fermedades que presentanlasper-
sonas consindrome de Down sue-
len estar solapadas. No se trata de
problemas aislados del corazén, el
pulmon o el sistema nervioso, por
lo que analizamos cada caso de
manera global y elaboramos un
mapa individualizado para cada
paciente con su trayectoria clinica
y las mejores recomendaciones»,
explica el especialista.



