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Repas a la Sindrome de Down

Angels Ballarin, Metgessa de familia ABS Vic Sud. Susanna Matesanz, Metgessa del Servei de Pediatra ABS Centelles.

La Sindrome de Down, trisomia del cromosoma 21, és la principal causa cromosomica de discapacitat intel-lectual 1.
Segons I'Estudi Col-laboratiu Espanyol de Malformacions Congénites a Espafia, amb els protocols de diagnostic
prenatal especificament dirigits a la seva deteccio, la taxa d’'incidéncia (per 10000 nascuts) s’ha reduit del 14,78 I'any
1980 al 8,09 I'any 2007. Aquesta reduccié és més marcada en les mares de >35 anys i en menys mesura, pero també
estadisticament significatiu, en les de menor edat.

Les persones amb Sd de Down no sén malalts pero si que son persones que emmalalteixen d’'una manera diferent que
la resta de la poblacioé. La seva peculiaritat es deu basicament a que tenen una sensibilitat reduida a certs tipus de
dolor, poden tenir dificultats per percebre i/ o explicar el que els passa i tenen una incidéncia més alta de certes
patologies. Les patologies perd, no son diferents que les de la resta de poblacié i per tant el diagnostic i el tractament
so6n els mateixos.

Si sabem qué i quan buscar podem guanyar temps, detectar els problemes més preco¢cment i intervenir-hi per evitar
complicacions.

Es per aix0 que existeixen uns programes especifics de salut, per aquesta poblacio, tant en la infancia com en I'edat
adulta, per poder ser proactius en la deteccid de les patologies. La majoria dels programes actualment vigents es basen
en el programa elaborat per una organitzacio internacional anomenada Down Syndrome Medical Interest Group
(DSMIG)2.

1. INFANTESA

A lataula 1 es detallen les activitats preventives i/o de detecci6 precog¢ aconsellades especificament en aquests
pacients segons |'edat3.

Taulal. Activitats preventives ilo de deteccié preco¢ en hens amb Sd Down
Naixement

1.Estudi cromosomic per confirmar el diagnostic
2. Descartar cardiopatia (50 %)
3. Descartar cataractes congénites (3%)

0-6 mesos

1. Control del creixement grafiques adaptades i vacunacions (pneumococ13 i varicel-la financades)
(www.sindromedown. net/programa/graficas)
2. Estudi segons clinica, de possibles malformacions internes:
- estenosis/atrésies digestives (12%),
- megacolon congénit (1%)
3. Estudi oftalmologic: estrabisme, nistagmus, cataractes.
4. Estudi ORL: otitis freqlients per conductes auditius estrets, pérdua d’audicié neurosensorial i/o de
conduccio.
5. DERIVAR A CDIAP (centre d'estimulacié primerenca).

6-12 mesos (control general com a minim trimestral)

1. Control del creixement grafiques adaptades i vacunacions (pneumococ 13 i varicel-la financades).
2. Estudi oftalmologic: defectes de refraccid, queratocon, estenosis del conducte llagrimal, blefaritis i
conjuntivitis.

3. Estudi ORL: otitis freqUents per conductes auditius estrets, pérdua d’audicié neurosensorial i/o de
conduccid.

Exploracions complementaries
Funcid tiroidal. Tenen major incidéncia d’alteracions tiroidals. Els signes d’hipotiroidisme sén molt
ténues o subclinics. També s’han descrit alguns casos d' hipertiroidisme.



www.sindromedown.net/programa/graficas

1-5 anys (anuals)

1. Control del creixement grafiques adaptades i vacunacions (pneumococ 13 i varicel-la financades.
2. Valoracié de I'estat nutricional i maduracié psicomotora.

3. Seguir amb controls oftalmologics.

4. Exploracio ORL: valorar amigdales i adenoides(so6n freqiients els problemes obstructius que es
manifesten amb roncs, males postures al dormir,cansament durant el dia, canvis de conducta,
reaparicio de la migdiada,.).

5. Denticid: frequents les malposicions, agenesi, erupcio endarrerida, mala oclusid, formes alterades.

Exploracions complementaries

> Determinacié hormones tiroidals.

> Cribratge de celiaquia: Estudi genétic. Si la genetica surt negativa es pot descartar per
sempre. Si la genética es positiva pero els Ac negatius, cal fer determinacié d’Ac cada 2 anys
0 quan aparegui clinica.

> Analitica

> Estudi de columna cervical. Descartar inestabilitat atlanto-axoidea. Cal fer RX en flexio,
extensio i neutre als 4-5 anys. Es patologic si hi ha > 5mm entre I'atles i I'apofisi odontoide de
'axis. Si hi ha augment cal confirmar amb TAC tridimensional.

6-12 anys

1. Valoracié de I'estat nutricional i maduracié psicomotora. Especial atencié a I'obesitat.
2. Seguir amb controls oftalmologics cada 2 anys.

3. Control odontologic anual. Ortoddncia en cas necessari.

4. Valoracio neurologica.

5. Vigilancia clinica de la patologia ortopédica cada dos anys.

> La luxacioé de maluc en lactants te similar freqiiencia pero esta augmentada en I'adolescéncia i
edat adulta.

> Escoliosis secundaries a males postures.
> Peus plans. Tractar només si s6n dolorosos.

» Inestabilitat de rotula que pot portar a luxacié irreductible que sol ser ben tolerada.

Exploracions complementaries

> Determinacié hormones tiroidals.
> Exploracié hematologica.
> Valoracio cardiologica amb ecocardiograma als 10-12 anys.

13-17 anys

1. Valoracié de I'estat general i nutricional. Especial atencio6 a I'obesitat.
2. Exploracio oftalmologica anual.

3. Control odontologic anual. Ortoddncia en cas necessari.

4. Valoracio neurologica.

5. Vigilancia clinica de la patologia ortopedica cada dos anys.

6. Valoracié del desenvolupament sexual.

Exploracions complementaries

> Determinacié hormones tiroidals.
> Exploracié hematologica.
> Estudi de la columna cervical als 15-16 anys.

Totes les edats

1. Controls d’habits higiénics i de salut.
2. Promocio de I'exercici fisic.
3. Avaluacio dels trastorns del son.




4. Vacunacions: grip i pneumococ.
5. Coordinacié amb CDIAP i escola.

2. EDAT ADULTA

Malgrat la Sd de Down és una condicié molt antiga quan ens hi apropem descobrim que esta de rabiosa actualitat. En
molts casos estem davant de pacients cronics, complexos, en els que hi intervenen diversos professionals i que
requereixen recursos sanitaris, educatius i socials que s’han de coordinar. Es evident que es mereix un abordatge

holistic.

Podem veure en la taula 2 un esquema de la historia clinica basica d’aquests pacients4.

Taula 2. Historia clinica basica dels pacients amb Sd Down

- Al.lergies i/o intolerancies
- Habits toxics

- Medicaci6 habitual

- Estat funcional
- Social:

» Entorn

> Rutines i programacions diaries

» Historia educacional

> Historia ocupacional

- Historia legal:

- Antecedents patologics (interrogar bé els més frequients en la infantesa)
- Seguiment especialistes (quins i per quin motiu)

- Antecedents familiars (sobretot cardiacs i oncologics)
- Historia reproductiva i d’activitat sexual

» Canvis anticipats en activitats diaries i cuidadors

» Ingressos economics (pagues per disminucio,...)

> Si existeix incapacitacio o curatela
= |dentificar els tutors legals o curadors si és el cas

> ldentificar la persona referent en les decisions médiques

Aquest esquema ens ajuda a contextualitzar el pacient que tenim al davant i ens facilita el seguiment. En aquest cas,
perod, la seva idiosincrasia fa que haguem de ser especialment curosos en les esferes cognitives, socials i funcionals.
Pel que fa a les activitats preventives s’hauran d’'aplicar les que pertoquen a la poblacié general més les especifiques

per la seva condicio.

La taula 3 esquematitza les patologies més prevalents en les persones amb Sd Down i les recomanacions d’estudi. Val
a dir que hi ha pocs estudis amb pacients adults amb Sd de Down i que en aquest cas les recomanacions sén extretes
de la revisié d'alguns estudis observacionals i el consens d'experts5,6,7,8.

Taula 3. Principals patologies en Sd
Down

Cardiopatia congenita(40-50%)
Valvulopatia adquirida (sobretot prolapse
mitral i insuficiéncia aortica

Ecocardiograma si no s'ha fet en la infantesa, si presenten buf o signes
d'insuficiencia cardiaca

Hipotiroidisme (15-37%)
Hipotiroidisme (0,65%)

Funcio tiroidal anual

Obesitat

IMC cada visita

Refluxe gastroesofagic

Estudi/tractament si clinica

Problemes de degluci6 i risc de
broncoaspiracio

Si sospita, explicar mesures

Celiaquia (7-17%)

Estudi genetic si no s'ha fet. Si negatiu no cal repetir. Si positiu, Ac
antiendomisi /transglutaminasa cada 2 anys o segons clinica

Osteoporosi

Densitometria 0ssia als 40 anys (també en homes si hi ha factors de risc)

Sd mieloproliferatius

Analitica si sospita




Infeccions respiratories frequents (grip, Vacunacié grip i pneumococ

pneumonia, pneumaonia aspirativa)

Sd Apnees del son Estudi segons clinica

Neoplasia testicular (incidéncia major que |Estudi si simptomes

en poblacié general)

Alteraci6 agudesa visual (cataractes, Revisié cada 1-2 anys

queratocon)

Déficit auditiu (transmissio i/o Revisi6é cada 2 anys

neurosensorial)

Problemes odontologics Revisié cada 6 mesos

Inestabilitat atlantoaxial Rx columna cervical i/o RM segons simptomes

Artrosi, hiperlaxitud articular Estudi segons clinica

Depressioé (freqlientment amb Explorar a cada visita

desconnexid, bradilalia i anoréxia)

Desordres de I'espectre autista Explorar a cada visita

Demeéncia tipus Alzheimer Sempre descartar préviament causes reversibles
Explorar anualment >40 anys

També cal recordar que algunes de les patologies poden tenir una presentacio atipica, sovint en forma de simptomes
inespecifics com pérdua d’habilitats, trastorn del comportament o asténia. Es per aixd que una vegada descartades les
principals patologies en algunes ocasions és necessari el suport d'altres professionals experts en persones amb
disminucio psiquica (i a ser possible especificament en la Sd de Down). Habitualment les Fundacions que treballen per
a la Sd de Down ofereixen consultes de diverses especialitats especificament orientades a aquest tipus de pacients.

3. L'ENVELLIMENT, NOU PARADIGMA

En els Ultims 20 anys ha augmentat en 20 anys I'esperanca de vida de les persones amb Sd de Down sobretot gracies
als avengos en el tractament quirdrgic de les malformacions cardiaques.

Aix0 genera nous reptes als professionals que els atenen en I'edat adulta perqué molts d’ells sén pacients cronics
complexos i fins i tot els que gaudeixen d’'un bon estat de salut és esperable que presentin un envelliment accelerat.

S’ha observat que les persones amb Sd Down tenen un risc més alt de presentar Alzheimer que la poblacié general.
Sembla que aquest fet és degut a que en el cromosoma 21 es localitza un gen que origina la produccié de beta-amiloide,
caracteristica de la malaltia de Alzheimer.

Cal tenir-ho present perqué la simptomatologia, sobretot en les fases inicials, pot passar desapercebuda. Freqgiientment
es presentara amb alteracio del son, apatia, trastorn de la marxa, canvis de comportament, convulsions o incontinéncia.
Cal remarcar que a diferencia de la poblacié general acostuma a predominar el canvi de comportament sobre la perdua
de memoria8.

D’altra banda els tests que s’acostumen a utilitzar a I'’Atencié Primaria per a la valoracio cognitiva (Pfeiffer, Minimintal)
son de poca ajuda en aquests pacients. Hi ha diverses escales validades en pacients amb Sd de Down, les més
utilitzades son Adaptative Behavior Dementia Questionnaire (ABDQ) i el Camdex-R assessment of cognitive functioning
(Camdex-R), aquest ultim amb una versio validada en espanyol4,9. Aquestes escales a la realitat practica no sén molt
agils (la Camdex-R per exemple requereix aproximadament 1 hora i 40 minuts) i els professionals de I'’Atencidé Primaria
hi estan escassament familiaritzats pel que davant de la sospita de Deméncia, un cop descartades les possibles
causes reversibles, sovint es requerira I'ajuda especialitzada.

4. ALTRES ASPECTES

1. Disminucié psiquica variable. Les persones amb Sd Down exactament igual que les que no en tenen son Uniques i
incomparables. El seu fenotip és tan caracteristic que ens arrisquem a unificar-les. La disminucié psiquica és
variable entre individus i també en el mateix individu en el temps i els professionals que els atenen han de
desenvolupar habilitats comunicatives per adaptar-se a les seves necessitats.

Calen explicacions clares i directes, curtes i senzilles. Habitualment tenen molt millor memoria visual que auditiva,
de manera que a I'hora de donar explicacions dels temes de salut s’aconsella la utilitzacié de dibuixos, esquemes,
pictogrames i representacions grafiques.

D'altra banda, és important crear un clima de tranquil-litat i confianga i, més enlla de les paraules, és important
comunicar a través de les emocions.



2. Salut sexual i reproductiva: malgrat la fertilitat és reduida els embarassos de les dones amb Sd Down s6n
possibles i en aproximadament un 50% dels casos els seus fills presentaran també trisomia 21 i tenen també més
risc de patir malformacions congenites.

Es molt important I'educaci6 en aquest ambit tant per a reduir embarassos no desitjats com per a la prevencio de
malalties de transmissio sexual.

Les activitats preventives (citologies cervicals i mamografies) son les mateixes que en la poblacié general segons el
risc.

3. Suport per a I'autonomia. El grau d’autonomia que podran adquirir les persones amb Sd Down és molt variable i
depén de molts factors pero cal destacar el paper de I'educacio per aconseguir la maxima potencialitat de cada
individu i la integracio laboral dels joves adults.

4. Coneixement dels circuits d’incapacitacié. La majoria de les persones amb Sd Down poden entendre explicacions
senzilles referents a la seva salut, diagnostics concrets i tractaments a seguir. En el cas dels adults si no hi ha
incapacitacio judicial ells poden decidir sobre els temes relacionats amb la seva salut. Per via judicial es pot dictar
la incapacitaci6 total de la persona i el nomenament d’un tutor legal (que pot ser una persona o una fundacid) o bé la
curatela d’aquella persona, per la que s’assigna un curador per determinats aspectes (per exemple per administrar el
patrimoni) mentre que es manté reconeguda la capacitacio per a altres aspectes (per exemple I'economia menor).
Habitualment aquests procediments es tramiten a peticié de les families.

5. Sobrecarrega economica. Segons la FEAPS (Confederacié Espanyola d’Organitzacions en favor de les Persones
amb Discapacitat Intel-lectual) les families amb una persona amb discapacitat intel-lectual a carrec suporten una
despesa anual mitjana de 24.237 euros. Per tal de minimitzar una mica aquest sobrecost existeixen alguns ajuts
com son: la llei de dependéncia, les targetes de discapacitat, el patrimoni protegit i desgravacions fiscals
associades al grau de discapacitat. Per tramitar aquests ajuts cal posar-se en contacte amb serveis socials i en el
cas del patrimoni protegit amb un notari coneixedor del tema.

6. Pla de Cures anticipades. Malgrat que les persones amb Sd de Down tenen un grau d’autonomia variable
actualment totes necessiten, en diferent mesura, supervisio/cura durant tota la seva vida. Amb 'augment de
I'esperanca de vida és freqlient que els progenitors, que habitualment son els cuidadors principals, també es facin
grans i no sempre els puguin atendre. Es important elaborar de manera consensuada amb la familia, els cuidadors i
els propis pacients un pla de cures anticipades per evitar situacions de crisi, per exemple per malaltia o mort dels
cuidadors, intentant fer els canvis necessaris de manera progressiva, lenta i programada i intentant mantenir les
relacions familiars i socials el maxim d’estables possible.
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