¢QUE ES EL SINDROME DE DOWN?

El sindrome de Down es una situacion o circunstancia que ocurre en la especie
humana como consecuencia de una particular alteracion genética. Esta alteracion
genética consiste en que las células del bebé poseen en su nicleo un cromosoma de mas
0 cromosoma extra, es decir, 47 en lugar de 46 perteneciendo el cromosoma excedente
0 extra al par 21. Por esta razon el Sindrome de Down también es conocido por

Trisomia 21.
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Fig. 1 Cromosomas humanos (varon). Fig.2 Cromosomas en el Sindrome de
Down(varén).

Es un trastorno cromosomico que incluy a combinacion de defectos
congenitos, entre ellos, cierto grado de retraso meyftal, fagciones caracteristicas y, con
frecuencia, defectos cardiacos y otros problema§ de sglud. La gravedad de estos
problemas varia enormemente entre las distintas perssgasAjue lo padecen.

El grado de retraso mental varia considerablemente. La mayoria de los casos son
de leves a moderados y, con la intervencion adecuada, pocos tendran un retraso mental
grave. No hay manera de predecir el desarrollo mental de un nifio con sindrome de
Down en funcion de sus caracteristicas fisicas

El Sindrome de Down afecta a aproximadamente 1 de cada 800 bebés y el riesgo
de sufrirlo aumenta con la edad de la madre:

e 1de cada 1,250 nifios para una mujer de 25 afos de edad.
e 1decada 1,000 a los 30 afios.

e 1 decada 400 a los 35 afios.

e 1 decada 100 a los 40 afios.

e 1 decada 30 a los 45 afios



El aspecto fisico de un nifio con sindrome de Down puede ser: ojos inclinados
hacia arriba y orejas pequefias y ligeramente dobladas en la parte superior. Su boca
puede ser pequefia, lo que hace que la lengua parezca grande. La nariz también puede
ser pequefia y achatada en el entrecejo. Algunos bebés con sindrome de Down tienen el
cuello corto y las manos pequefias con dedos cortos y, debido a la menor tonicidad
muscular, pueden parecer “flojos”. A menudo el nifio o adulto con sindrome de Down
es bajo y sus articulaciones son particularmente flexibles. La mayoria de los nifios con
sindrome de Down presenta algunas de estas caracteristicas, pero no todas.

La alteracién cromosomica que padecen hace que las personas con sindrome de
Down tengan mas probabilidades que las personas no afectadas de tener una 0 mas de
las siguientes enfermedades:

o Defectos cardiacos. Aproximadamente el 50% de los bebés con sindrome de
Down tiene defectos cardiacos. Algunos de poca importancia y pueden tratarse
con medicamentos, pero hay otros que requieren cirugia.

o Defectos intestinales. Aproximadamente el 12 % de los bebés con sindrome de
Down nace con malformaciones intestinales que tienen que ser corregidas
quirdrgicamente.

e Problemas de vision. Méas del 60 % de los nifios con sindrome de Down tiene
problemas de vision, como esotropia (vision cruzada), miopia o hipermetropia y
cataratas.

o Pérdida de la audicion. Aproximadamente el 75 % de los nifios con sindrome de
Down tiene deficiencias auditivas. Estas pueden deberse a la presencia de
liquido en el oido medio (que puede ser temporal), a un defecto nervioso o a
ambas cosas.

e Infecciones. Los nifios con sindrome de Down tienden a resfriarse mucho y a
tener infecciones de oido y, ademas, suelen contraer bronquitis y neumonia.

e Problemas de tiroides, leucemia y convulsiones.

o Pérdida de la memoria. Las personas con sindrome de Down son mas propensas
que las personas no afectadas a desarrollar la enfermedad de Alzheimer. Los
adultos con sindrome de Down suelen desarrollar la enfermedad de Alzheimer
antes que las personas no afectadas. Los estudios sugieren que aproximadamente
el 25 % de los adultos con sindrome de Down de més de 35 afios tiene sintomas
de enfermedad de Alzheimer.

Algunas personas con sindrome de Down presentaran varios de estos problemas
mientras que otras no presentaran ninguno. La gravedad de los problemas varia
enormemente. Aun asi la esperanza de vida para las personas con sindrome de Down es
mucho mas alta de lo que solia ser, alcanzando actualmente los 55 afios de media.



