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Resumen

La personas con sindrome de Down (SD) presentan ciertos riesgos y problemas de salud
con mayor frecuencia, por lo que es necesario otro tipo de actuaciones que deben afiadirse
a las recomendaciones del Programa de Actividades Preventivas y de Promocién de la Salud
y al Programa de Supervision de la Salud en la Infancia de la AEPap y que permitan el pleno
desarrollo y el aprovechamiento de las capacidades de cada persona con SD.

La aplicacién de estas recomendaciones ha logrado que la calidad y la esperanza de vi-
da de estos individuos haya mejorado notablemente en los paises donde, de forma rutina-
ria, se aplica este tipo de programas.

No existen evaluaciones en nuestro pais sobre el grado de cumplimiento de las reco-
mendaciones realizadas por estas instituciones, pero numerosos estudios han observado
gue en mas de la mitad de los pacientes no se han realizado exploraciones tiroideas en los
ultimos tres afios, a pesar de las insistentes recomendaciones llevadas a cabo por las institu-
ciones sanitarias de este y otros paises de Europa.

En este contexto, y con este prop6sito, el grupo Previnfad de la AEPap recoge las inicia-
tivas de instituciones dedicadas a las personas con SD con el objetivo de integrar estas acti-
vidades en los programas de salud de Atencion Primaria, buscar la generalizacion de la
atencién a nifios con SD en los centros de salud y participar en la actualizacién y la busque-
da de la mayor evidencia disponible en cada momento sobre las intervenciones especificas
para la proteccion de la salud de estas personas.
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Abstract

People affected by Down’s syndrome (DS) present certain risks and health problems
more frequently. That’s why there are needed another kind of activities to be added to the
Programme of Preventive Activities and Health Promotion and to the Programme of Chil-
dren Health Supervision of AEPap. They should make possible the full development of each
DS person’s capacities. The implementation of these recommendations has substantially
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improved the quality of life and life expectancy in DS in countries where this kind of pro-
grammes are routinely put into practice.

There aren’t evaluations in our country on the degree of complementation of the re-
commendations made by these institutions, but a lot of studies have proved that more then
half of the patients haven’t had a thyroid test in the last three years in spite of the persistent
recommendations of sanitary institutions of this and other countries of Europe.

Is in this context and with this aim that the group Previnfad of AEPap puts together the
initiatives of institutions devoted to DS with the objective of integrating them in Primary
Care health programmes, seeking the generalization of attention of children with DS in he-
alth centres and the participation in actualization and request of the best evidence possible
in each moment on specific interventions on health protection of these individuals.

Key words: Primary Care, Screening, Childhood, Prevention, Down’s syndrome.

Introduccion

El defecto congénito cuya frecuencia al
nacimiento ha descendido de forma mas
acusada es el sindrome de Down (SD); du-
rante el periodo 1980-1985 la prevalencia

fue de 14,78 por 10.000 nacimientos (in-
tervalo de confianza: 13,58-16,02) y en el
afio 2003 de 7,57 casos (5,98-9,34)".

La calidad y la esperanza de vida han
cambiado radicalmente en las dos Ulti-

Tabla I. 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 audicion 50%
Problemas oculares

« Errores refraccion 50%

« Estrabismo 35%

 Cataratas 5%
Anormalidad vertebral cervical 10%
Alteraciones de tiroides 15%
Sobrepeso Comun
Trastornos convulsivos 5-10%
Problemas emocionales y de conducta Comun
Demencia prematura (5.2-6.2 década de la vida) 18,8-40,8% *
Enfermedad periodontal, caries, malposicion 90%
Disgenesia gonadal 40%
Enfermedad celiaca 3-7%
Apnea obstructiva del suefio 45%

* Datos no fiables por carencia de estudios epidemiolégicos amplios.
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mas décadas, se han alcanzado un mejor
estado de salud, un mayor grado de au-
tonomia personal e integracion en la co-
munidad para individuos con este sindro-
me. En EE. UU., los nacidos entre 1942 y
1952 tuvieron una supervivencia al afio
de vida inferior al 50%b, en los nacidos de
1980 a 1996 la supervivencia al afio de
vida fue del 91%. La edad media de fa-
llecimiento fue de 25 afios en 1983 y de
49 afos en 19972 En Suecia, la mortali-
dad entre 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 permite
conocer qué alteraciones pueden apare-
cer y en qué momentos de la vida del
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individuo (tabla 1); es posible afiadir a
las recomendaciones de Previnfad/
PAPPS para la poblacién infantil en ge-
neral un grupo de actividades preventi-
vas y exploraciones que permitan corre-
gir, aliviar o evitar los problemas de
salud en nifios con SD.

Intervenciones preventivas

a) Desarrollo psicomotor, incluido
el lenguaje y el habla

La funcion cognitiva varia tremenda-
mente y no se puede predecir al naci-
miento. No existe relacion entre el feno-
tipo del nifio con SD y el nivel de
funcion cognitiva; el cociente intelectual
va de rango bajo a moderado y profun-
do, y este Gltimo es raro.

Tabla Il. Desarrollo motor en nifios con sindrome de Down (modificado de Pdo y Gassig*)

ITEM Edad media Desviacion Edad media Namero de
(meses) estandar (DE) +2 DE nifios
Enderezamiento cefalico en prono 2,7 1,59 5,88 54
Control cefélico vertical 4.4 1,93 8,26 73
Pull to sit 6 2,45 10,90 65
Apoyo lateral 8,2 1,72 11,64 41
Apoyo anterior 8,4 2,18 12,76 43
Sedestacion estable 9,7 1,85 13,40 73
Bipedestacion 13,3 3,67 20,64 64
Volteo 8 2,23 12,46 53
Desplazamiento autdnomo inicial 12,2 3,0 18,20 59
Rastreo 13,6 4,18 21,96 59
Rodar 12,16 2,52 17,20 37
Gateo 17,7 4,53 26,76 51
Shuffing 17,97 4,18 26,33 38
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Los hitos iniciales del desarrollo psico-
motor siguen una secuencia s6lo un po-
co mas tardia que la de la poblacion en
general; Péo y Gassi6 publicaron en
2000 la edad media con la desviacion
estandar de los items motores méas im-
portantes en una poblacion de nifios
con SD* (tabla I1). La excepcion se ob-
serva en el area del lenguaje, que es la
mas comprometida.

Diversos estudios con casos y contro-
les han observado que los programas de
intervencion temprana mejoran el desa-
rrollo global, los trastornos del compor-
tamiento alimentario, el lenguaje e inte-
gracion social, y la adaptacion entre
padres e hijos*®. Los programas de in-
tervencion temprana pueden mejorar el
prondstico académico de estos nifios. Es
conveniente que los programas de in-
tervencion temprana sean atendidos
por profesionales con experiencia en es-
tos nifios; habitualmente las asociacio-
nes o fundaciones para personas con SD
ofrecen este servicio con personal y re-
cursos adecuados.

b) Crecimiento

El desarrollo fisico es mas lento que
los grupos poblacionales por edad y se-
xo de nifios no afectados de SD. Es por
lo que las medidas ponderoestaturales
deben ser referidas a estandares especi-

ficos para nifios con SD. Las primeras
publicadas y de uso extendido son las
tablas de Cronk’. Recientemente se ha
publicado la actualizacién de tablas de
crecimiento de nifios espafioles con sin-
drome de Down®. Otras tablas de creci-
miento editadas en internet pueden ser
también consultadas en www.growth-
charts.com y en www.growthcharts.
com/charts/DS/hccharts.htm.

El crecimiento mas lento no es atri-
buible de forma generalizada a déficit
de hormona de crecimiento (GH). No
existe evidencia cientifica en la actuali-
dad para recomendar sistematicamen-
te la administracion continuada de
GH. Tampoco se ha comprobado que
el tratamiento con GH mejore el peri-
metro craneal y el desarrollo psicomo-
tor.

En caso de encontrar una disminucion
del crecimiento en referencia a las tablas
estandares del SD, se precisara investi-
gar causas como cardiopatia congénita,
hipotiroidismo, enfermedad celiaca, de-
ficit de GH y ausencia de soporte nutri-
cional.

La prevalencia de obesidad en este
grupo es mayor que en la poblacion ge-
neral y debe ser considerada un proble-
ma de salud en el que deben involucrar-
se médicos, enfermeras, miembros de la
familia e individuos con SD. Se sugiere
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que la intervencién sobre la obesidad
debe combinar una dieta equilibrada sin
restriccién energética, aumentando la
actividad fisica.

¢) Trastornos endocrinoldgicos: al-
teraciones de la funcion tiroidea

La incidencia de alteraciones de la
funcién tiroidea esta incrementada sig-
nificativamente en todas las edades;
aproximadamente un 45% de las per-
sonas con SD presenta disfuncion de la
glandula tiroidea® (tabla Il1).

Es escaso el niumero de individuos con
SD en los que se realiza cribado siste-
matico de disfuncidn tiroidea a lo largo
de su vida, apenas el 15-30%".

Una buena parte de los casos ocurre
en nifios aparentemente asintomaticos
0 solapado a la clinica tipica del SD (hi-
potonia, estrefiimiento, incremento
ponderal o crecimiento lento), lo que
puede llevar al infradiagnéstico de un
hipotiroidismo.
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La observacién de disfuncion tiroidea
se incrementa con la edad, particular-
mente por encima de los 25 afios.

La forma mas comun es el aumento ais-
lado de hormona tiroestimulante (TSH) o
“hipertirotropinemia idiopatica”, presente
en cerca del 50% de los individuos con
SD, al parecer debido a neurorregulacion
defectuosa de la TSH, que en estudios de
24 horas varia entre niveles normales y al-
tos. En un 40% de los casos evoluciona a
la normalidad; se recomiendan controles
cada seis meses para confirmar un estado
de hipotiroidismo franco, y se afiade en la
evaluacion la determinacion de rTs.

Del 12 al 17% de los casos son hipoti-
roidismos adquiridos y de éstos, el 33%
es de causa autoinmune. La prevalencia
de anticuerpos antitiroideos aumenta
con la edad por encima de los 8 afios de
vida y en ocasiones antecede al estado
hipotiroideo en 12 a 18 meses™*.

En el 35% de los adolescentes con
anticuerpos antitiroideos y estado de hi-

Tabla Ill. Distribucion de las causas de disfuncion tiroidea en pacientes con sindrome de Down

(Espafia)®*®

Hospital Sant Joan de
Déu (Barcelona), 1995

Albacete, 1993

Funcion tiroidea normal 57,5% 53%
Aumento aislado de hormona tiroestimulante 33% 41, 7%
Hipotiroidismo 9,4% Primario 7,2%

Secundario 0,6%

Hipertiroidismo

1,1%
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potiroidismo subclinico (elevacion aisla-
da de TSH) se desarrollaré hipotiroidis-
mo franco.

No existe evidencia sobre el beneficio
del tratamiento sustitutivo en elevacio-
nes aisladas de la TSH*,

d) Trastornos cardiacos

La frecuencia de cardiopatias congé-
nitas es con mucho mas frecuente en
estos nifios que en la poblacion gene-
ral. Del 35 al 44% de los sujetos con
SD padecen algun tipo de cardiopatia
susceptible de control por cardiélogo
pediatrico y de cirugia correctora®. La
mayoria de los defectos cardiacos son
del septo atrioventricular o ventricular
(tabla IV).

Un examen clinico normal no excluye
la presencia de cardiopatia; en la etapa
neonatal, la mitad de los casos quedara
sin diagnosticar y a las seis semanas un
tercio de los casos. La sensibilidad del
examen fisico para la deteccion de ano-
malias cardiacas es del 80%, la especifi-

cidad del 56%, el valor predictivo posi-
tivo del 78% y el valor predictivo nega-
tivo para descartar una anomalia cardia-
ca del 59%. La ecografia cardiaca es la
prueba diagndstica més adecuada para
detectar las anomalias cardiacas en la
etapa neonatal del nifio con sindrome
de Down™".

La supervivencia para cada tipo de
malformacion cardiaca es similar a la de
nifios sin SD, excepto en presencia de
defecto atrioventricular completo aso-
ciado a hipertension pulmonar.

En adolescentes y adultos jovenes es
frecuente la presencia de valvulopatias;
el 46% de individuos presento prolapso
de vélvula mitral, en menor proporcion
de la valvula tricispide o regurgitacion
adrtica. Una patologia no descrita habi-
tualmente hasta en adultos es el “falso
tendon ventricular; la presencia de es-
te hallazgo no parece asociarse con nin-
guna patologia cardiovascular especifi-
ca, pero si suele ser causa de soplos
cardiacos. Se recomienda exploracion

Tabla IV. Distribucion de cardiopatias congénitas en sindrome de Down* (distribucion porcentual

sobre el total de cardiopatias)

Defecto septal atrioventricular
Defecto septal ventricular
Defecto tipo ostium secundum
Persistencia ductus arteriosus

Tetralogia de Fallot
Otros

45%
35%
8%
7%
4%
1%
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cardiolégica completa en adolescentes
asintomaticos con SD.

e) Trastornos odontoldgicos

Cabe destacar en los pacientes con
SD las siguientes caracteristicas'®**:

1. Notable retraso en la erupcién den-
taria, tanto temporal como permanen-
te. Erupcion irregular de dientes, hipo-
dontias (presente en el 60% de los
nifios), anodoncias y/o agenesias en la
denticién (frecuencia cuatro o cinco ve-
ces mayor que en la poblacion general),
dientes supernumerarios (6%). Apari-
cién de manchas blanquecinas de hipo-
calcificacion en el 18% de casos.

2. Grave y acusado compromiso pe-
riodontal, que afecta sobretodo al sec-
tor anteroinferior. La gravedad de la en-
fermedad periodontal aumenta con la
edad y puede afectar al 39% de la po-
blacion adulta. En la poblacion pediatri-
ca con SD se encuentra inflamacion gin-
gival hasta en un 67% de casos. La
causa puede atribuirse a mala higiene
bucal y alimentacién inadecuada, junto
con factores locales como maloclusion,
bruxismo y malposicion dentaria.

3. Alta tendencia a maloclusiones den-
tarias debido en parte a la macroglosia y
la hipoplasia del maxilar. Las més fre-
cuentes son la mordida cruzada (78%) y
la mordida abierta.
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4. Menor incidencia de caries, relacio-
nada con el retraso de la erupcién den-
taria y la funcion tamponante de la sali-
va entre otros.

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

Las pautas preventivas de higiene bu-
codental tendentes a mejorar la técnica
del cepillado, uso de pastas dentifricas
fluoradas, utilizacion de la seda dental,
control de la dieta y de habitos pernicio-
sos (chupete, biberdn de noche) en el
domicilio y control de la placa bacteriana,
junto con los sellados de fisuras, han de-
mostrado una disminucién de los proble-
mas bucodentales en este grupo®.

A pesar de las dificultades debidas a la
gravedad de las maloclusiones y a la de-
ficiente colaboracién en el manteni-
miento de la aparatologia de estos mu-
chachos, esta indicado el tratamiento de
ortodoncia.

f) Enfermedad celiaca (EC)

Es frecuente que la celiaquia se presen-
te de forma silente, asintomatica o atipi-
ca, pasando desapercibida en nifios con
SD. Por esta razon, en ausencia de sinto-
mas sugestivos de enfermedad celiaca, se
recomienda cribado sistematico mediante
la determinacion de marcadores serologi-
cos después de los tres afios de edad y to-
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mando alimentacién que contenga glu-
ten al menos durante una afio. La deter-
minacién inicial es la de anticuerpo trans-
glutaminasa (ATGt IgA). Es conveniente
comprobar que no se asocia déficit de in-
munoglobulina tipo A (IgA); de ser asi se
determinaran los ATGt tipo IgG.

Un resultado inicial de test serologicos
negativos a EC no excluye la posibilidad
de que desarrolle la enfermedad a lo lar-
go de su vida. La estrategia para estos
casos es repetir periodicamente la deter-
minacion de ATGt IgA cada 2-3 afios 0
cuando se presente clinica compatible
con EC. Otra opcién serfa determinar la
presencia de marcadores genéticos HLA
DQ2 o DQ8; si estan presentes, conti-
nuaremos los controles seroldgicos cada
2-3 afos y si son negativos, considera-
mos que el riesgo es minimo y no solici-
tamos mas controles®*.

g) Audicion

La prevalencia de hipoacusia en nifios
con SD es elevada. Estudios recientes
muestran que nifios de 2 meses a 3
afios de edad presentan audicién nor-
mal en el 34% de casos, el 28% tiene
sordera unilateral y un 38% de estos ni-
fios sordera bilateral. S6lo el 4% de los
nifios con SD presentd sordera neuro-
sensorial; la mayoria de estos nifios pre-
sentaba hipoacusia conductiva®.

La relacion entre la audicién y los pro-
blemas de adquisicién y elaboracion del
lenguaje en nifios con SD indica la nece-
sidad de un manejo de este problema
de forma enérgica, relativo sobre todo a
la hipoacusia de conduccion secundaria
a otitis media serosa, colesteatoma, es-
tenosis del conducto auditivo externo
(CAE) o impactaciones de cerumen en
el CAE.

Los medios diagndsticos de la hipoa-
cusia son los mismos que los de aplica-
cion a la poblacion infantil general, cri-
bado universal de hipoacusia sensorial
en el primer semestre de vida. Es decir,
realizacion de potenciales auditivos au-
tomatizados, test de otoemisiones acUs-
ticas, o bien evaluacion de potenciales
evocados auditivos del tronco cerebral.

Estas pruebas de cribado se realizaran
si se demora por cualquier causa hasta
los doce meses de vida, ya que otras
técnicas aplicables de cribado, pasados
los seis meses de vida, requieren un de-
sarrollo psiquico que puede no ser de
aplicacion en estos nifios.

Después de los 12 meses, el cribado
se realizard con pruebas de valoracion
basadas en reflejos conductuales audio-
l6gicos, impedanciometria o test de
otoemisiones acusticas, dependiendo
de la edad, el nivel intelectual y el esta-
do de la audicion.
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En ocasiones, la pérdida de audicion
comienza en la segunda década de la
vida y puede ocasionar conductas desa-
justadas que nos orienten erroneamen-
te a alteraciones psiquiatricas. Por ello
es necesario continuar el cribado de hi-
poacusia al menos cada dos afios.

Las actitudes meticulosas en el diag-
nostico, reiterativas en la frecuencia
del cribado, y la aplicacién agresiva de
los tratamientos que se precisan en los
procesos crénicos del oido han reduci-
do significativamente la hipoacusia en
esta poblacion. La busqueda diagndsti-
ca de trastornos que cursan con hipoa-
cusia y la aplicacion de tratamientos
médicos y quirdrgicos tempranos pue-
den resultar en que un 98% de los ni-
fios consiga niveles normales de audi-
cion®,

h) Anomalias oculares y de la vision

Los trastornos refractivos y de la agu-
deza visual més frecuentes en nuestro
medio son el estrabismo (44%), la hiper-
metropia (28%) y la anisometropia
(24%)>. Otras anomalias oculares pre-
sentes son las cataratas congénitas (13%)
y las anormalidades retinianas (28%).

Aproximadamente el 60% de indivi-
duos con SD presenta a lo largo de su
vida alguna alteracion ocular suscepti-
ble de intervencion.
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La prevencion de la ambliopia en es-
tos nifios es un reto importante para
disminuir sus desventajas.

i) Inestabilidad atlantoaxoidea

La inestabilidad atlantoaxoidea o su-
bluxacion atlantoaxoidea denota un in-
cremento de la movilidad de la articula-
cion de la primera y segunda vértebras
cervicales. Se la define por la existencia
de un espacio de 5 mm o mas entre el
atlas y la apofisis odontoides de axis. Se
estima que existe en el 10-20% de los
menores de 21 afios con SD; aunque la
mayoria carece de sintomas, las formas
sintomaticas pueden alcanzar el 1-2%
de todos los nifios con SD*.

El diagndstico se realiza mediante la ra-
diografia lateral de la columna cervical en
posicion de flexion, neutra y en extension,
obtenida entre los 3 y 5 afios de edad.

Los nifios con espacios entre el seg-
mento posterior del arco anterior de la
C1y el segmento anterior de la apofisis
odontoides superiores a 5 mm deben
ser examinados rutinariamente en bus-
ca de sintomas de compresion medular;
esta indicada la realizacion de una reso-
nancia magnética del area antes de de-
cidir la restriccion de la actividad depor-
tiva o cualquier procedimiento que
precise anestesia (maniobras que preci-
sen la hiperextension del cuello).
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La indicacion de cribado en fase asin-
tomatica y por ello la incorporacion de
la técnica diagndstica en las recomen-
daciones de actividades preventivas es
controvertida:

- La Medical Advisory Committee of
the Special Olympics recomienda la
préctica de la radiografia previa a la
participacién en los Juegos Olimpi-
cos desde 1983 y en esta contro-
versia no ha variado su postura.

— Por el contrario, el Committee on
Sports Medicine and Fitness de la
AAP indica en 1995 que no hay evi-
dencia cientifica disponible que con-
cluya que las radiografias laterales
de columna cervical tengan en los
pacientes con SD un valor detector
del riesgo de desarrollar lesion del
cordodn espinal; es una prioridad ma-
yor el seguimiento clinico para el re-
conocimiento de los pacientes con
sintomas de compresién medular.

- Pueschel, reconocido experto en
pacientes con SD, interpreta en
1998 que el reconocimiento de la
inestabilidad atlantoaxial asintoma-
tica es un trastorno grave que justi-
fica el trabajo y el gasto del cribado
mediante radiologia lateral de las
cervicales en estos pacientes”.

— EI Down Syndrome Medical Interest
Group, en su revision de 1999, re-

comienda realizar cribado individual
entre los 3 y 5 afios de edad con ra-
diografia lateral cervical en posicién
neutra, flexion y extension. Los in-
dividuos que no tengan realizado el
cribado necesitaran ser evaluados
con anterioridad a procesos quirQr-
gicos 0 anestésicos que precisen la
manipulacion del cuello®.

Los nifios que han sido cribados y son
negativos para la inestabilidad atlantoa-
xoidea deben ser controlados clinica-
mente para reconocer sintomas de
compresion medular; en cuanto a repe-
tir el cribado radiol6gico, podria reali-
zarse de nuevo a los 10 afios de edad.
En edades posteriores no se ha demos-
trado su utilidad en ausencia de signos
0 sintomas relacionados.

j) Inmunizaciones

Las vacunas recomendadas son las es-
tablecidas en los calendarios de vacuna-
ciones para la poblacion infantil de cada
comunidad auténoma.

Las vacunas de la gripe, la varicela y
neumocdcica (tipo conjugada heptavalen-
te en menores de 3 afios y forma polisaca-
rida 23 valente en mayores de 36 meses)
estan indicadas en los nifios con sindrome
de Down, ya que suelen presentar déficits
grave de subclases IgG2 e IgG4, cardiopa-
tias 0 enfermedad respiratoria crénica®.
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Otros problemas médicos
observables en Atencién Primaria

Los pacientes con SD pueden tener
ademas otros problemas observables en
Atencion Primaria. En estos casos no
existe evidencia cientifica de qué inter-
venciones preventivas primarias o se-
cundarias deben aplicarse, por lo que
han ser conocidos para diagnosticarlos

Soriano Faura FJ, y cols. Actividades preventivas en el sindrome de Down

en fases tempranas y permitir interven-
ciones precoces (tabla V).

Guia de actividades preventivas
por grupos de edad en nifios
con sindrome de Down

Entre las guias de atencion a la salud
de nifios con SD destaca la editada en
1999 (actualizacion de la anterior) por la

Tabla V. Otros problemas médicos observables en Atencién Primaria

Alteraciones del suefio
Apnea obstructiva del suefio (45%)
Problemas obstructivos de la via aérea

Otros problemas ortopédicos
1. Inestabilidad atlantooccipital
2. Hiperflexibilidad articular
3. Escoliosis
4. Subluxacién rotuliana
5. Deformidades del pie (10,3%)

Epilepsia (5%). Mioclonias. Hipsarritmia

Otros trastornos oftalmologicos
1. Nistagmus (35%)

2. Estenosis del conducto lacrimal (20%)

3. Blefaritis (30%)
4. Conjuntivitis

Infecciones otorrinolaringologicas
1. Otitis media
2. Sinusitis
Deficit selectivo de IgA y/o subclases de IgG

Problemas de conducta
1. Déficit de atencidn. Hiperactividad
2. Autismo (5%)
3. Depresion

Demencia. Enfermedad de Alzheimer (10,3-40%)

Alteraciones hematol6gicas

1. Trastorno mieloproliferativo transitorio (reaccion leucemoide)
2. Leucemia aguda linfoblastica y no linfoblastica (1%)

Criptorquidia (40%)

Disgenesia gonadal en muijeres (40%)

Otros problemas endocrinoldgicos: diabetes tipo | (1,4-10%)
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Down Syndrome Quarterly*; otra guia
de gran interés es la Medical care and
monitoring for the adolescent with
Down syndrome®. Respecto al control
de salud en adultos con SD destaca He-
alth Care management of adults with
Down syndrome™®. En el apartado de bi-
bliografia se ofrecen otras guias®*, todas
ellas de muy recomendable consulta.

El Grupo Previnfad-PAPPS de la In-
fancia recomienda en primer lugar que

el Programa de Actividades Preventivas
en la Infancia se aplique en este grupo;
ademas recomienda las siguientes inter-
venciones en el programa especifico pa-
ra estos nifios (tabla VI):

1. Iniciar programas de intervencion
temprana del desarrollo psicomotor,
lenguaje y conducta alimentaria. Valo-
rar el desarrollo psicomotor con espe-
cial referencia al area del lenguaje, con
método y técnicas definidas en el Pro-

Tabla VI. Guia de actividades preventivas en nifios con sindrome de Down (edad en afios)

it Momas  Jomss| 1 [ 15 2 [as[ 3 [a s {s[r]e]ofw]uln]ln]uls]s
Cariotipo

Consejo genético +

Actividades preventivas

fiabituales (PAPPS) + L IR (T I I (R O T (T O (R IR N B BN (R I
Evaluacion cardlaca Ecocardio Ecocardio
Evaluacion de laaudicion | PETC o OEA A I O LA I T (I I T ) N O
Evaluacion oftaimoldgica | Refleo oo |t + + L I 20 (2 ) Y I 2 (O B
Evaluacion de tiroides

(hormona Cribado e |+ + + U R O Anticuerpos L0 L A
tirogstimulante, T4) metabolopatias anttroideos

Evaluacion crecimiento

Obgsidad. Nutricion + + + + + + + + + + + + + + + + + + +
Evaluacion hucodena P N I (I I RN (R IR N B BN (N I
Cribado cefiaquia* +

Apoyo familia.

Tutelade cuidadosy

habilidades patemas + L R IR I I N I I I N S (R I I I B
Desarrollo psicomotor.

Coordinacion con Intervencion

servicios educativos. precoz L2 I 2 (R (R N O I I (O O R I B I I (R
Inestabilidad

allantoaxoides” Rx PN N A 2 A (AR O I A I

! Determinar en suero anticuerpos antitransglutaminasa a los 3 y los 4 afios. Repetir cada dos afios

si son negativos.

? Radiograffa lateral cervical entre los 3 a 5 afios. Repetir si realiza deporte con asiduidad o previos a
anestesia general. Examen neurolégico en cada visita.
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grama de Actividades Preventivas y de
Promocion de Salud en la Infancia.

2. Tutelar el crecimiento fisico con ta-
blas estandares para nifios con SD.

3. Determinar al nacer, a los seis me-
ses de vida, al afio y anualmente TSH
(al nacer se realiza dentro del cribado
de metabolopatias universal a los re-
cién nacidos). En caso de disfuncion ti-
roidea compensada (elevacion aislada
de TSH), repetir cada seis meses TSH,
T,y I'T; hasta que se normalice la fun-
cién o se diagnostique de hipotiroidis-
mo franco.

En la edad escolar determinar anti-
cuerpos antitiroideos al menos en una
ocasion (entre los 9 a 12 afios).

4. En la etapa neonatal debe realizar-
se ecografia cardiaca a los nifios con SD.
En nifios mayores en los que nunca se
haya realizado esta exploracion y que
no muestren signos de cardiopatia, ade-
mas de la exploracion clinica y el elec-
trocardiograma, es recomendable reali-
zar una ecografia cardiaca.

En la etapa adolescente y adulto jo-
ven se realizard ecografia cardiaca para
descartar disfunciéon de alguna de las
vélvulas del corazon.

5. Son aplicables las actividades pre-
ventivas de salud bucodental conteni-
das en el Programa de Actividades Pre-
ventivas y de Promocion de Salud en la

Soriano Faura FJ, y cols. Actividades preventivas en el sindrome de Down

Infancia en Atencion Primaria. Debe
realizarse control, limpieza de placa
bacteriana y sellados de fisuras a partir
de los seis afios y cada seis meses por
higienista dental en centros de referen-
cia de Atencién Primaria. A partir de
los 8 afios debe realizarse estudio de
maloclusion dentaria al menos bienal-
mente.

6. En ausencia de clinica sugestiva de
enfermedad celiaca, se determinaran a
la edad de 2-4 afios anticuerpos anti-
transglutaminasa (ATGt IgA) y cuantifi-
cacion de IgA. Repetir peridicamente
la determinacion de ATGt IgA, cada 2-
3 afios, si son negativos con anteriori-
dad.

7. Realizar cribado de hipoacusia en
los primeros seis meses de vida median-
te test de otoemisiones acusticas, eva-
luacién de potenciales evocados auditi-
vos del tronco cerebral o de potenciales
auditivos automatizados.

Realizar cribado de hipoacusia con
pruebas basadas en reflejos auditivos
conductuales, impedanciometria u oto-
emisiones acusticas cada afio hasta los
tres afios y después cada dos afios.

8. Realizar exploracién oftalmoldgica
al nacer, alos 6 y 12 meses y al menos
cada dos afios, segun el método y las
técnicas definidas en el Programa de
Actividades Preventivas en la Infancia.
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Tabla VII. Efectividad de las actividades preventivas en nifios con sindrome de Down

Intervencion Efectividad Nivel de Recomendacion
evidencia

Intervencion Mejora el desarrollo global, los trastornos |Ensayos casos  |Hay suficiente evidencia
temprana/Estimulacion  |del comportamiento alimentario, y controles para que la recomendacion
precoz el lenguaje, la integracion social y de cohortes se incluya en los controles

y la adaptacion entre padres € hijos (Tipo 1I-2) periddicos de salud.

(Recomendacion B)

Utilizacion de estandares  [El desarrollo fisico es més lento que los  [Series temporales |Hay suficiente evidencia
de crecimiento para la grupos poblacionales por edad y sexo de |(Tipo II-3) para que la recomendacion

poblacion afecta nifios no afectos de sindrome de Down seincluya en los controles

de sindrome de Down periddicos de salud.
(Recomendacion B)

Evaluacion de la funcion  |La incidencia de alteraciones de la funcion |Series temporales {Hay suficiente evidencia

tiroidea tiroidea esta incrementada (Tipo 1I-3) para que la recomendacion
significativamente en el sindrome seincluya en los controles
de Down en todas las edades periddicos de salud.
(Recomendacion B)
Ecocardiografia en la etapa |La ecografia cardiaca es el medio Series de casos, |Hay suficiente evidencia
neonatal diagndstico mas adecuado para detectar |estudios de vali- | para que la recomendacion
las anomalias cardiacas en la etapa dacion de prue- |se incluya en los examenes
neonatal del nifio con sindrome de Down |bas diagnésticas ~ | periodicos de salud.
(Tipo 11-2) (Recomendacion B)
Ecocardiografia en la etapa |El 46% de individuos present prolapso  |Series temporales {Hay suficiente evidencia
adolescente para de valvula mitral, en menor proporcion  |(Tipo I1-3) para que la recomendacion
diagnéstico de la vélvula tricuspide o regurgitacion se incluya en los controles
de valvulopatias adrtica periddicos de salud.
(Recomendacion B)
Cuidados bucodentales  |Las pautas preventivas de higiene Series temporales |Insuficiente evidencia para
bucodental han demostrado una (Tipo II-3) excluirlo de las intervencio-
disminucion de estos problemas en este nes preventivas.
grupo (Recomendacion )
Cribado de enfermedad  |La determinacion de Ac antigliadina junto |Series de casos, ~ [Hay suficiente evidencia
celiaca en formasilente  |con la de Ac antitransglutaminasa ha estudios de vali- | para que la recomendacion
demostrado mayor eficacia para el dacion de prue- |se incluya en los controles
diagndstico de pacientes asintomaticos, [bas diagndsticas  |periddicos de salud.
pero con alto riesgo de padecer celiaquia |(Tipo Il-2) (Recomendacion B)
Cribado de trastornos Las actitudes meticulosas en el Series temporales |Insuficiente evidencia
auditivos, excepto cribado |diagndstico, reiterativas en la frecuencia |(Tipo II-3) para excluirlo de las

auditivo neonatal universal

del cribado y la aplicacion agresiva

de los tratamientos que se precisan en los
procesos cronicos del oido, han reducido
significativamente la hipoacusia en esta
poblacién

intervenciones preventivas.
(Recomendacion I)
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Intervencion Efectividad Nivel de Recomendacion
evidencia
Deteccion de anomalias  [Aproximadamente el 60% de individuos [Series temporales| Insuficiente evidencia
oculares y de la vision con sindrome de Down presenta (Tipo 11-3) para excluirlo de las
alo largo de su vida alguna alteracion intervenciones preventivas.
ocular susceptible de intervencion (Recomendacion )
Inestabilidad No existe unanimidad entre expertos  |Opinion de Insuficiente evidencia
atlantoaxoidea de la conveniencia del diagndstico expertos para excluirlo de las
en nifios asintomatico (Tipo 1) intervenciones preventivas.
(Recomendacion |)
Inmunizaciones especiales |Se consideran grupo de riesgo porsu  |Opinion Hay suficiente evidencia
competencia inmunoldgica de expertos para que la recomendacion
(Tipo 1) seincluyaen los
controles periddicos de
salud. (Recomendacion B)

9. Realizar radiografia lateral cervical
en posicion neutra, flexion y extension,
entre los 3 y 5 afios de edad.

10. Inmunizar a los nifios con SD segin
el calendario vacunal vigente en cada co-
munidad auténoma. Inmunizar frente a
neumococo, varicela y gripe segun las
pautas recomendadas en el Grupo Previn-
fad-PAPPS Infancia para grupos de riesgo.

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

La mayoria de las actividades reco-
mendadas en este programa se han ob-

tenido de estudios de intervencion reali-
zados en nifios con SD; se ha evaluado
el resultado con relacién al total de la
poblacion, o bien ha sido fruto de estu-
dios de cohortes o serie de casos. Se tra-
ta pues de evidencias tipo II-2 y 1I-3 (si-
guiendo la clasificacién de la Canadian
Task Force).

En general, la fuerza de recomenda-
cion de estas actividades preventivas
es de tipo B (siguiendo la clasificacion
de la Canadian Task Force). En la tabla
VIl se recopilan la efectividad y la
fuerza de recomendacién de cada una
de ellas.
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