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Seguimiento médico de los ninos con sindrome de

Down

Health supervision for children with Down syndrome
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ANTECEDENTES

La identificacién de la alteracién en el cromosoma 21 ha permitido
catalogar las principales comorbilidades coexistentes en las personas
con sindrome de Down. Desde 1866 John Langdon Down realizé
una descripcion de algunos problemas médicos en las personas con
trisomia 21, pero no fue sino hasta 1970 cuando Coleman efectué una
revision de las comorbilidades y estudios de laboratorio y gabinete que
regularmente deben practicarse en esta poblacion.! En 1990 Pueschel y
colaboradores publicaron las primeras Guias de Atencién en sindrome
de Down.? A raiz de esto, numerosos grupos interesados en el sindrome
de Down han desarrollado, en diversos paises y regiones, programas
de salud y recomendaciones de seguimiento médico.>**Hasta la fecha
no existen guias de practica clinica con estricto rigor metodoldgico;
sin embargo, cada dia se llevan a cabo numerosas investigaciones, lo
que ha contribuido de manera decisiva al incremento de la expectativa
de vida y la mejora en la salud y, por ende, de la calidad de vida de
las personas con sindrome de Down. Por esto fue que se efectud esta
revision, a fin de dar a conocer las pautas que deben seguirse en la
valoracién médica de las personas con sindrome de Down conforme
a su grupo de edad.

Seguimiento en atencién primaria

La atencidn a pacientes con diversos tipos de discapacidad representa
un reto en la practica médica habitual. Es un escenario al que nos
enfrentamos sin haber recibido, en muchas ocasiones, la ensenanza
correspondiente en nuestra formacion profesional. Tener el conocimien-
to basico de enfermedades frecuentes, como el sindrome de Down,
es fundamental para brindar la atencién completa y de calidad que
merecen todos los pacientes.

En México, la Norma Oficial Mexicana que revisé en forma amplia
la atencién integral de las personas con discapacidad, se publicé en
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el Diario Oficial de la Federacién en 1998; la
cual se actualizé en 2012.° Ademas, en 2007,
la Secretaria de Salud publicé un lineamiento
técnico: “Atencion integral de la persona con
sindrome de Down”.”

En el ambito mundial se estima una incidencia
de este sindrome en 1 por cada 600 a 700 recién
nacidos. La Organizaciéon Mundial de la Salud
estima una prevalencia en 1:1000 y 1:1100 na-
cidos vivos.® En México, el Registro y Vigilancia
Epidemioldgica de Malformaciones Congénitas
(RYVEMCE) informé una prevalencia de 11.37
casos de sindrome de Down por cada 10,000
nacimientos, para el periodo 2004-2008.°

Control de salud por edades
Visita prenatal

La consulta prenatal da la oportunidad de ase-
sorar a una familia en la que se ha establecido
el diagnéstico, in ltero, de sindrome de Down.
Si bien en México el diagndstico prenatal sigue
siendo poco frecuente (4.7% de acuerdo con
la Guia de Practica Clinica del afio 2011)'° es
importante considerar los siguientes puntos:

1. Estudios prenatales por ultrasonido y mé-
todos diagndsticos invasivos y no invasivos
efectuados que llevaron al diagnostico.

2. Asesoria genética prenatal para explicar los
posibles mecanismos de la alteracion ge-
nética y riesgo potencial de recurrencia.'

3. Manifestaciones clinicas mas frecuentes.'

4. Estudios de laboratorio y gabinete que
ayuden a identificar enfermedades aso-
ciadas con el sindrome de Down.

5. Tratamientos e intervenciones disponibles
en la actualidad.

6. Importancia de incluir los aspectos po-
sitivos de las personas con sindrome de
Down (expectativa de vida, logros, inclu-
sioén y oportunidades).

INV

Neonatal (del nacimiento al primer mes)

El primer paso en toda evaluacién de un recién
nacido en el que se sospeche sindrome de Down
es una exploracion fisica minuciosa, apoyada
en los criterios de Hall,> vy la integracion de
una historia clinica con antecedentes prena-
tales, incluidos los estudios diagnésticos. De
ser posible, el diagnéstico debe comunicarse a
ambos padres, posterior a la recuperacion de la
madre, en presencia del recién nacido. Se incia
con la felicitacién por el nacimiento de su hijo;
esto no siempre se hace y, ante todo, no debiera
olvidarse que se trata del nacimiento de un ser
humano.'” La forma en como se da esta primera
noticia marcard, de forma trascendental, el futuro
del nifio y la familia. La medicina humanistay el
acompanamiento empatico facilitaran esta etapa
de duelo por la que cursan los padres.

El seguimiento durante esta etapa es el siguiente:

1. Cariotipo, asesoria y consejeria por Ge-
nética.

2. Evaluacioén por un cardiélogo pediatra que
incluya ecocardiograma (incluso si no hay
soplos o manifestaciones clinicas)."

3. Pruebas de funcién tiroidea completas o
revision del tamiz metabdlico (T4 y TSH)
para descartar hipotiroidismo congénito.'

4. Practicar el tamiz auditivo al nacimiento
(emisiones otoacusticas). Complementar
con potenciales evocados cuando el re-
porte del tamiz sea desfavorable en mas
de dos ocasiones (antes de los 3 meses)."”

5. Valoracién por el oftalmélogo pediatra,
con tamiz oftalmolégico, en los primeros
tres meses de vida, para descartar: cata-
rata congénita, nistagmo, estrabismo y
dacrioestenosis.'®
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6. Sihay vomito o ausencia de heces: descar-
tar malformacion gastrointestinal (atresia
duodenal, malformacién anorrectal, en-
fermedad de Hirschsprung).'”

7. Vigilar la alimentacion para asegurar que
la ingesta calérica sea la adecuada. Insistir
en la importancia de la alimentacion al
seno materno (técnica adecuada, proble-
mas de succién y deglucion, frenillo corto,
paladar hendido o submucoso, etc.).

8. Biometria hematica para descartar algin
trastorno mieloproliferativo neonatal
transitorio.'

9. Iniciar un programa de intervencién
temprana que incluya terapia fisica y
orofacial, acorde con el estado de salud
de cada nifo.

10. Referir a un grupo de padres para fomentar
redes de apoyo. Atender las preocupacio-
nes de los padres.'

Infancia (del primer mes al primer afio)

Todo nino en este periodo debe tener un se-
guimiento pediatrico regular de crecimiento y
desarrollo. El control del crecimiento debera
registrarse en graficas especiales para poblacion
con sindrome de Down, con vigilancia de la
relacién peso-talla.?>?" El desarrollo psicomo-
tor debera evaluarse con sus correspondientes
intervalos, con base en los hitos del desarrollo
para poblacién con sindrome de Down.? El
seguimiento debera ser el siguiente:

1. Evaluacién pediatrica de nifio sano para
vigilar la adecuada ganancia de peso y talla.

2. Evaluacioén por el cardiélogo pediatra en
caso de no haberse efectuado al nacimien-
to. Considerar la hipertensién pulmonar,
incluso en ausencia de cardiopatia.

3.

10.
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Pruebas de funcién tiroidea completas a
los 6y 12 meses.

Pruebas de audicion. Seguimiento con
emisiones otoacusticas, timpanometria
y potenciales evocados auditivos a los 6
meses de edad.

Examinar los oidos, la nariz y la garganta.
Los nifos con estenosis de conductos au-
ditivos externos, en quienes no se logren
visualizar las membranas timpanicas con
vision directa en el otoscopio, deberan refe-
rirse a la atencién del otorrinolaringdlogo.

Examen de la agudeza visual, sobre todo
si hay nistagmo, estrabismo o sospecha de
baja vision (a los seis meses y, posterior-
mente, cada ano).

Inicio de la alimentacién complementaria
entre los 4 y 6 meses de vida, de acuerdo
con las recomendaciones de las guias mas
recientes de la ESPGHAN vy la Academia
Americana de Pediatria.?* Deben tomarse
en cuenta el peso y los datos de madurez
motora: adecuado sostén cefélico y dismi-
nucién del reflejo de extrusion; y ofrecer
alimentos ricos en hierro.

Biometria hemdtica a los 6 y 12 meses.
Vigilar trastornos hematolégicos (anemia
macrocitica, linfopenia, trombocitopenia,
sindrome mieloproliferativo neonatal
transitorio). Dar respuesta a las dudas de
los padres.

Aconsejar el ingreso a programas de
intervencion temprana que incluyan te-
rapia fisica, orofacial y ocupacional. Dar
respuesta a las dudas de los padres.

Esquema de inmunizaciones completo.
Aplicar la vacuna de influenza estacio-
nal anual y las no incluidas en la Cartilla
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Nacional de Vacunacién (primeras dosis
de varicela, hepatitis A y meningococo).*

Nifiez y adolescencia (del primer afio a los 18 afios)

1.

Continuar con la consulta pediatrica del
nifio sano, utilizando las tablas de peso y
talla para nifos con sindrome de Down.
Llevar el seguimiento del indice de masa
corporal en nifios mayores de 2 afios y
del indice cintura-talla. Vigilar que no se
llegue al sobrepeso u obesidad mediante
la orientacion de buenos habitos de ali-
mentacion y actividad fisica.

Ecocardiograma y valoracién cardiologica
seglin lo indicado por el cardiélogo o cada
dos afos en ausencia de cardiopatia.

Pruebas de funcién tiroidea cada ano.
Valoracién audiolégica anual.

Examen anual de la vista. Los defectos de
refraccion son muy comunes y pueden
producir ambliopia entre los 3 y 5 anos, al
igual que el estrabismo no tratado. En ado-
lescentes debe descartarse el queratocono.

Comentar con los padres sobre los signos
y sintomas de apnea obstructiva del sue-
fio. Respiracién oral, ronquidos, suefo
intranquilo, pausas respiratorias durante
el suefio, posiciones extrafias para dor-
mir, despertares frecuentes, somnolencia
diurna, trastornos de conducta.? Valorar
la conveniencia de la interconsulta con el
otorrinolaringélogo.

Examen bucodental semestral, a partir de
la erupcioén del primer diente, para correc-
cién de la denticién primaria y secundaria.
Aplicar la profilaxis para endocarditis bac-
teriana, en caso de caries dental.

8.

10.

11.

12.

13.

14.
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Descartar la enfermedad celiaca con
base en los sintomas sugerentes (diarrea
o estreflimiento, retraso en el crecimiento,
anemia, dolor abdominal y distension
cronica, alteraciones conductuales).
Valorar con estudios de anticuerpos
anti-transglutaminasa tisular, IgA total y
anticuerpos antiendomisio.?

Indagar si ha tenido sintomas de ines-
tabilidad atlanto-axial (dolor de cuello,
debilidad, cambios en el tono muscular,
alteraciones en la marcha o en la funcion
de esfinteres y sintomas de compresion
medular.) Solicitar una radiografia lateral
de la columna cervical, en caso de querer
practicar deportes de alto impacto. En
caso de cualquier cirugia, comentar esta
condicion con el cirujano y anestesiélogo
para consideraciones de manipulacién de
la via aérea (cuidados del cuello por riesgo
de inestabilidad atlantoaxoidea).?”

Esquema de inmunizaciones completo.
Complementar el esquema nacional con
vacunas adicionales: neumococo 23
valente, segunda dosis de varicela y de
hepatitis A y refuerzo de meningococo.

Seguimiento por un terapeuta del lenguaje
para asegurar el maximo desarrollo de la
comunicacién verbal.

Continuar con el programa para el desa-
rrollo motor e intelectual.

Descartar trastornos conductuales, déficit
de atencion, autismo, y otros. Consultas
psicopedagdgicas periddicas para valorar
avances y controlar los conflictos y pro-
blemas de conducta.?

En las adolescentes practicar la evaluacién
ginecoldgica correspondiente.
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15. Iniciar charlas de temas de educacion
sexual y prevencién de abuso. Indicar
métodos anticonceptivos si es necesario.”

16. Orientar sobre métodos de ensehanza y
adaptaciones curriculares de acuerdo con
sus habilidades. Evaluaciones psicopeda-
gogicas para individualizar la educacién
segln las aptitudes.

17. Iniciar la transicién y seguimiento a la
vida independiente a partir de los 16
afos. Considerar cuestiones legales de
tutoria y elaboracién de plan financiero
a largo plazo.”

En el Cuadro 1 se resume el seguimiento médico
por edades.

Dentro del espectro de comorbilidades que
pueden llegar a manifestar las personas con sin-
drome de Down, hay que considerar las descritas
en el Cuadro 2, de acuerdo con los sintomas para
referirlos con el especialista que corresponda.

2021; 42 (3)

CONCLUSIONES

Estas recomendaciones pueden utilizarse como
apoyo y referencia a los profesionales de la salud
para brindar una atencién eficiente; el recono-
cimiento temprano de enfermedades mejora
el prondstico y calidad de vida y disminuye el
costo de atencion de las complicaciones para
los sistemas de salud.

Consideramos decisivo llevar a cabo mas es-
tudios y profundizar en el conocimiento que
permitan elaborar guias de practica clinica con
estricto rigor metodolégico que den pie al avance
en la atencién médica y la implementacion de
programas prioritarios, dirigidos a mejorar la
calidad de vida de esta poblacion.

Desde la Gltima actualizacién de las recomen-
daciones en salud de 2011 de la Academia
Americana de Pediatria se han adquirido nuevos
conocimientos. En el afo 2020 se publicé un
articulo de revisiéon de comorbilidades en las
personas con sindrome de Down, donde se abor-

Cuadro 1. Seguimiento médico de nifios y adolescentes con sindrome de Down

Pediatria

Genética (cariotipo y asesoramiento) X
Cardiologia X
Oftalmologia

Audiologia

Estomatologia

Valoracion Nacimiento 2 anos 3 a 13 anos Adoles-
cencia
X X X X X X X X X

Seguimiento individualizado. Si tiene corazén sano, seguimiento

cada 2 anos.
Anual

Anual

Semestral

Rehabilitacion X Estimulacion continua desde los primeros meses y
durante toda la vida (fisica, orofacial, neurosensorial)
Otros Dermatologia, Gastroenterologia, Otorrinolaringologia, Hematologia, Inmunologia,

Neurologia, Ortopedia.

(Individualizar segin los sintomas)

X X

Tiroides
Biometria hematica
Lipidos

Polisomnografia

X Anual
X Anual
X Anual
X Segun los sintomas
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Cuadro 2. Seguimiento individualizado segtn las comorbilidades

Especialidad Enfermedad a descartar

Gastroenterologia
Dermatologia
Otorrinolaringologia
Hematologia
Inmunologia
Neurologia

Ortopedia

dan temas de importancia, como la medicina
integrativa y la transicion a la vida adulta.>® Con
el fin de complementar estas recomendaciones,
el equipo de la Clinica de Atencién del Nifio
con Sindrome de Down del Instituto Nacional
de Pediatria esta trabajando en una revisién
narrativa de los temas que no han sido inclui-
dos o que requieren actualizacién, entre ellos:
dislipidemia, hiperbilirrubinemia en el recién
nacido, disfuncién tiroidea, deglucion, inmuni-
dad, vacunas, hipertension pulmonar, diabetes
mellitus, hiperuricemia, micronutrientes y autis-
mo. Esperamos su publicacion en breve.
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