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¢Por qué cuando vemos a una persona con sindrome de
Down inevitablemente le sonreimos?

Cuando queremos saber algo sobre ella, automaticamente
preguntamos a su familia...

¢Como nos sentiriamos nosotros st siendo adultos nos
tratasen siempre como a ninos?
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¢Queé es el Sindrome de Down?

Es un trastorno genético causado por la presencia de una copia extra del
cromosoma 21, o una parte del mismo (trisomia del par 21), en vez de los dos
habituales.Se caracteriza por la presencia de un grado variable de
discapacidad cognitiva y unos rasgos fisicos peculiares que le dan un aspecto
reconocible.

Es la causa mas frecuente de discapacidad cognitiva psiquica congenita y
debe su nombre a John Langdon Haydon Down, que fue el primero en
describir esta alteracion genética en 1866, aunque nunca llego a descubrir las
causas que la producian. En julio de 1958 un joven investigador llamado
# Jéerome Lejeune descubrio que el sindrome es una alteracion en el

“ON(, mencionado par de cromosomas.
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* El sindrome de Down es la principal causa de discapacidad intelectual y la
alteracion genética humana mas comun: 1 de cada 700 concepciones.

* La incidencia aumenta con la edad materna, especialmente cuando ésta supera
los 35 anos, siendo éste el Unico factor de riesgo demostrado de tener un hijo con

sindrome de Down.

Py El sindrome de Down no es una enfermedad y, por lo tanto, no requiere ningun
¥ tratamiento meédico como tal. Ademas, al desconocerse las causas subyacentes de

ONG esta alteracion genética, resulta imposible conocer como prevenirlo.
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La salud de los ninos con sindrome de Down no tiene por qué diferenciarse en nada
a la de cualquier otro nifio, de esta forma, en muchos de los casos su buena o mala
salud no guarda ninguna relacion con su trisomia. Por lo tanto podemos tener ninos
sanos con sindrome de Down, es decir, que no presentan enfermedad alguna.

Sin embargo, tenemos ninos con sindrome de Down con patologias asociadas. Son
complicaciones de salud relacionadas con su alteracion genética: cardiopatias
congénitas, hipertension pulmonar, problemas auditivos o visuales, anomalias
intestinales, neuroldgicas, endocrinas. Estas situaciones requieren cuidados
especificos y sobre todo un adecuado seguimiento desde el nacimiento.

Afortunadamente la mayoria de ellas tienen tratamiento, bien sea por medio de
medicacion o por medio de cirugia; en este Ultimo caso, debido a los anhos que
llevan realizandose estas técnicas, se afrontan con elevadas garantias de éxito,
habiendose superado ya el alto riesgo que suponian anos atras.
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Existen Tres Tipos De Alteraciones
Cromosomicas En El Sindrome De Down

Las células del cuerpo humano tienen 46 cromosomas distribuidos en 23 pares. Uno de estos
pares determina el sexo del individuo y los otros 22 se denominan autosomas, numerados del 1
al 22 en funcion de su tamano decreciente.

El proceso de crecimiento se fundamenta en la division celular, de tal forma que las células se
reproducen a si mismas gracias a un proceso que lleva por nombre ‘mitosis’, a través del cual
cada célula se duplica a si misma, engendrando otra célula idéntica con 46 cromosomas
distribuidos también en 23 pares.

Sin embargo, cuando de lo que se trata es de obtener como resultado un gameto, es decir, un
ovulo o un espermatozoide, el proceso de division celular es diferente y se denomina ‘meiosis’.

El 6vulo y el espermatozoide contienen, cada uno de ellos, solo 23 cromosomas (un
cromosoma de cada una de las 23 parejas), de tal forma que al unirse producen una nueva
célula con la misma carga genética que cualquier otra célula humana, es decir, 46 cromosomas
divididos en 23 pares.

Durante este complicado proceso meiotico es cuando ocurren la mayoria de las alteraciones
que dan lugar al sindrome de Down, existiendo tres supuestos que derivan en Sindrome de
Down.
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Trisomia 21

Con diferencia, el tipo mas comun de sindrome de Down es el
denominado trisomia 21, resultado de un error genetico que tiene lugar
muy pronto en el proceso de reproduccion celular.

El par cromosomico 21 del ovulo o del espermatozoide no se separa como
deberia y alguno de los dos gametos contiene 24 cromosomas en lugar de

23.

Cuando uno de estos gametos con un cromosoma
K extra se combina con otro del sexo contrario, se

obtiene como resultado una célula (cigoto) con 47
¢ (  cromosomas. El cigoto, al reproducirse por mitosis
. = » parair formando el feto, da como resultado células
(X iguales_la Si mismas, es dgci_r, con 47 cromosomas,
» produciendose asi el nacimiento de un nifo con

sindrome de Down. Es la trisomia regular o la trisomia
. W ). ) libre
XY d
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Translocacion cromosoOomica

En casos raros ocurre que, durante el proceso de meiosis, un cromosoma 21
se rompe y alguno de esos fragmentos (o el cromosoma al completo) se une
de manera anomala a otra pareja cromosomica, generalmente al 14. Es
decir, que ademas del par cromosomico 21, la pareja 14 tiene una carga
genetica extra: un cromosoma 21, o un fragmento suyo roto durante el
proceso de meiosis.

Antes de la Después de la

Los nuevos cromosomas reordenados se frandioeacion transiocacion

denominan cromosomas de translocacion, de » R
ahi el nombre de este tipo de sindrome de - B ansposdo
Down. No sera necesario que el cromosoma
21 esté completamente triplicado para que
estas personas presenten las caracteristicas
fisicas tipicas de la trisomia 21, pero éstas
dependeran  del fragmento genético
translocado. Cromosomas

*IIR=1 PRSI

-
[

Cromosoma 4
translocado




Mosaicismo o trisomia en mosaico

FORMACION DE Mosalco iaspiasy ~ UNa vez fecundado el ovulo -formado el cigoto- el resto de

/H —~ Lineanormal células se originan, como hemos dicho, por un proceso
- mitotico de division celular. Si durante dicho proceso, el

I \ ———= Linea normal

__ -~ Imeanoma Material genético no se separa correctamente, podria

z:[GDTo \ |‘DM ocurrir que una de las células hijas tuviera en su par 21, tres
” | — cromosomas Y la otra sélo uno. En tal caso, el resultado sera

| Flonesomia 18

k H /s yn porcentaje de celulas trisomicas (tres cromosomas) y el

" —_— I.mea normal

resto con su carga genética habitual.

* Las personas con sindrome de Down que presentan esta estructura genética se conocen
como “mosaico cromosomico”, pues su cuerpo mezcla células de tipos cromosomicos
distintos.

@w.® Losrasgos fisicos de la persona con mosaicismo y su potencial desarrollo dependeran del
¥ porcentaje de células trisomicas que presente su organismo, aunque por lo general

ONG presentan menor grado de discapacidad intelectual.
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Diagnostico

El diagnostico del sindrome de Down puede hacerse antes del parto o tras €l. En
este Ultimo caso se hace con los datos que proporciona la exploracion clinica y se
confirma posteriormente mediante el cariotipo, esto es, el ordenamiento de los
cromosomas celulares, que nos muestra ese cromosoma extra o la variedad que
corresponda.

Las pruebas prenatales pueden ser de sospecha (screening) o de confirmacion.
Estas Ultimas se suelen realizar Unicamente si existen antecedentes de alteraciones
geneticas, si la mujer sobrepasa los 35 anos o si las pruebas de screening dan un
riesgo alto de que el feto presente sindrome de Down. Esto explica, en parte, que
mas de dos tercios de los casos de nacimientos con sindrome de Down ocurren en
mujeres que no han alcanzado dicha edad.



Diagnostico

« Al igual que el sindrome de Down, la mayoria de las alteraciones congénitas
diagnosticadas gracias a pruebas prenatales no pueden ser tratadas antes del nacimiento.

* Este hecho, unido al pequefio riesgo de aborto espontaneo que conllevan las pruebas de
confirmacion, hace que muchas mujeres opten por no llevar a cabo estos examenes, tema
éste que la mujer debe debatir con sumédico de confianza.

* En cualquier caso, el diagnostico prenatal puede ayudar a los padres a prepararse
emocionalmente para la llegada de un hijo con discapacidad intelectual y dispensarle asi,
desde un principio, el carino y los cuidados especializados que requiere.
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Tratamientos Comunes

El Sindrome de Down no se puede curar. Sin embargo, el tratamiento
temprano puede ayudar a muchas personas con sindrome de Down para
vivir una vida productiva en la edad adulta.

Los ninos con sindrome de Down a menudo se pueden beneficiar de la
terapia de habla, terapia ocupacional y ejercicios para ayudar a mejorar
sus habilidades motoras. Tambiéen podrian ser ayudados por la educacion
especial y la atencion en la escuela.

Algunos de los problemas medicas comunes en las personas con
sindrome de Down, como cataratas, problemas de audicion, problemas
de tiroides y convulsivos, tambien se puede tratar o corregir.



r

i
ONG

ACTITUD

Estrategias de Interaccion

Las personas con sindrome de Down no estan enfermas, solo tienen un aprendizaje
distinto. Su nivel de logro dependerd de que su entorno haga lo siguiente:

1.- Establecer una relacion afectiva con ellas: Son personas muy expresivas y ante esto
puedes responder a sus muestras de carifio con el mismo respeto y afecto. “"No hay que
tener miedo ni pensar que son violentas”.

2.- Reconocer sus capacidades: Es muy comun discriminarlas o minimizar sus habilidades,
pero solo hay que entender que su proceso de aprendizaje es diferente.

3.- Respetar su libertad: Deja que se expresen, jamas deben ser menospreciadas. Que
digan lo que quieran y guialas.

4.- Respetar sus diferencias individuales: Preguntale cuales son sus preferencias. Ganate
su carino.

5.- Jamas trates a una persona con sindrome de Down como alguien inferior. Esta
demostrado que pueden tener muchas habilidades y ser exitosas.



