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Estas pautas estan disefiadas para ayudar al pediatra a brindar asis-
tencia al nifio al que se le ha confirmado un diagnéstico de sindrome
de Down mediante un andlisis de cromosomas. Aunque el contacto
inicial de un pediatra con el nifio generalmente ocurre durante la
infancia, en ocasiones, la mujer embarazada que ha recibido un diag-
néstico prenatal de sindrome de Down sera derivada para la revision
de la afeccion y del asesoramiento genético que recibid. Por lo tanto,
este informe también ofrece una guia para esta situacion. Pediatria
2011;128:1-16

INTRODUCCION

Los nifios con sindrome de Down tienen mdltiples malformaciones,
afecciones médicas y problemas cognitivos debido a la presencia de
material genético adicional del cromosoma 21.'2 8 bien el fenotipo es
variable, tipicamente hay muchas caracteristicas que permiten que
el médico clinico experimentado sospeche el diagndstico. Entre los
descubrimientos fisicos mas comunes estan la hipotonia, cabeza bra-
quicefalica pequefia, pliegues epicantales, puente nasal aplanado,
hendiduras palpebrales inclinadas hacia adelante, manchas de
Brushfield, boca pequefia, orejas pequefas, exceso de piel en la nuca,
pliegue palmar transversal unico y dedo mefiique mas corto con cli-
nodactilia y amplio espaciamiento, a menudo con un surco plantar
profundo entre el primero y el segundo dedo del pie. El grado de
deficiencia cognitiva es variable, y puede ser leve (coeficiente intelec-
tual [Cl] de 50 a 70), moderado (Cl de 35 a 50) u ocasionalmente grave
(Cl de 20 a 35). Existe un riesgo importante de pérdida de la audicion
(759%); apnea obstructiva del suefio (50% a 79%); otitis media (50% a
70%); enfermedad ocular (60%), que incluye cataratas (15%) y errores
refractivos graves (50%); defectos cardiacos congénitos (50%); dis-
funcion neuroldgica (1% a 13%); atresias gastrointestinales (12%);
dislocacion de la cadera (6%); enfermedad tiroidea (4% a 18%)>;
Yy, menos comunes, trastorno mieloproliferativo transitorio (4% a 10%),
y desarrollo de leucemia (1%) y enfermedad de Hirschsprung (<1%) en
el futuro (Tabla 1). El coeficiente social puede mejorar con técnicas de
intervencion temprana, aunque el nivel de funcionamiento es suma-
mente variable. Los nifios con sindrome de Down a menudo tienen un
funcionamiento mas eficaz en situaciones sociales de lo que podria
predecirse sobre la base de los resultados de evaluaciones cognitivas.



TABLA 1 Problemas médicos comunes del
sindrome de Down

Afeccion %
Problemas auditivos 75
Problemas visuales 60
Cataratas 15
Errores refractivos 50
Apnea obstructiva del suefio 50a75
Otitis media 50 a 70
Enfermedad cardiaca congénita 40 a 50
Hipodoncia y retraso de la denticion 23
Atresias gastrointestinales 12
Enfermedad tiroidea 42318
Convulsiones 1a13
Problemas hematolégicos
Anemia 3
Ferropenia 10
Trastorno mieloproliferativo 10
transitorio
Leucemia 1
Enfermedad celiaca 5
Inestabilidad atloaxoidea la2
Autismo 1
Enfermedad de Hirschsprung <1

En aproximadamente el 95% de los nifios
con sindrome de Down, la afeccion es
esporadica debido a la trisomia 21 no
familiar, en la cual hay 47 cromosomas,
con la presencia de un cromosoma 21
libre adicional. En aproximadamente
el 3% al 4% de las personas con el
fenotipo del sindrome de Down, el ma-
terial cromosomico adicional es el
resultado de una translocacion desba-
lanceada entre el cromosoma 21 y otro
cromosoma acrocéntrico, generalmente
el cromosoma 14. Aproximadamente las
tres cuartas partes de estas transloca-
ciones desbalanceadas son “de novo”, y
el resto es el resultado de transloca-
ciones familiares. Si el nifio tiene una
translocacion, debe excluirse una trans-
locacion balanceada en los padres.
Cuando hay una translocacion en uno
de los padres, es necesario realizar
estudios familiares adicionales y pro-
porcionar asesoramiento genético. En
el 1% al 2% restante de las personas
con el fenotipo del sindrome de Down,
existe una combinacion de 2 lineas celu-
lares: una normal y la otra con la triso-
mia 21. Esta condicion se denomina
mosaicismo. Las personas con mosai-
cismo pueden resultar mas levemente
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afectadas que las personas con triso-
mia 21 completa o translocacion del
cromosoma 21, pero esto no siempre
es asi y esta afeccion puede incluir
cualquiera de los problemas médicos
asociados y no distinguirse de la triso-
mia 21. Los riesgos de recurrencia para
las familias con un nifio afectado
dependen de muchos factores, y las
familias se benefician con el asesora-
miento de un profesional en genética
clinica.

El diagnédstico y tratamiento médico,
el entorno del hogar, la intervencion
temprana, el conocimiento y la capaci-
tacion vocacional pueden afectar de
manera significativa el nivel de funcio-
namiento de los nifios y adolescentes
con sindrome de Down y facilitar su
transicion a la edad adulta. La informa-
cion que se presenta a continuacion
estd disefiada para ayudar al pediatra
a brindar asistencia a los nifios con sin-
drome de Down y sus familias dentro
del modelo de provision de asistencia
médica en equipo (medical home). La
informacion estd organizada segun
los problemas que deben atenderse
en los diversos grupos de edades (vea
el Apéndice 1).

Hay muchas é&reas que requieren
evaluacion continua durante toda la
nifiez y deben revisarse en todas las
visitas al médico y al menos una vez al
afo. Estas areas son:

® Apoyo personal disponible para la
familia.

® Participacion en un modelo de pro-
vision de asistencia médica en
equipo centrado en la familia.

® Afecciones médicas y de desarrollo
especificas de la edad relacionadas
con el sindrome de Down.

® Programas de apoyo financiero y
médico para los que el nifio y la
familia pueden ser aptos.

® Prevencion de lesiones y de abuso,
con consideracion especial a las
destrezas evolutivas.

® Nutricion y actividad fisica para
mantener un peso apropiado.

LA VISITA PRENATAL

The American College of Obstetricians
and Gynecologists recomienda que
todas las mujeres embarazadas, inde-
pendientemente de la edad, tengan la
opcion de realizarse una prueba de
diagndstico para la deteccion del sin-
drome de Down y que consideren
opciones de deteccion menos invasi-
vas."® Las opciones de deteccion han
mejorado de manera significativa con
la introduccion de la deteccion en el
primer trimestre del embarazo, que
incorpora la edad de la madre, la
ecografia de translucencia nucal, y la
medicion de la gonadotropina cor-
ionica humana en suero (B-hCG)
materno y la proteina plasmatica A
asociada al embarazo (pregnancy-
associated plasma protein A, PAPP-A).
La deteccion en el segundo trimestre
del embarazo esta disponible para las
pacientes que buscan asistencia
médica por primera vez en el segundo
trimestre del embarazo o en lugares
donde no esté disponible la deteccion
en el primer trimestre. La deteccion en
el segundo trimestre del embarazo,
a menudo llamada deteccion cua-
druple, incorpora el riesgo de la edad
de la madre con la medicion de los
niveles de hCG en suero materno, es-
triol no conjugado, alfafetoproteina
(AFP) e inhibina. El indice de deteccion
del sindrome de Down con las pruebas
de deteccion del primer trimestre del
embarazo es del 82% al 87%; con las
pruebas de deteccion del segundo tri-
mestre, el indice es del 80%; y con las
pruebas de deteccion combinadas
del primero y el segundo trimestre
(denominadas deteccion integrada)
el indice de deteccion es de aprox-
imadamente el 95%. Se ha comuni-
cado que estas pruebas de deteccion
tienen un indice de falsos positivos
del 5%.°°'2



Es posible que se les pida a los
pediatras que brinden asesoramiento
a una familia a la que se ha identi-
ficado que su feto tiene sindrome de
Down o0 un mayor riesgo de desar-
rollar sindrome de Down. En algunos
lugares, el pediatra puede ser el
principal recurso para brindar ase-
soramiento. En otros casos, la familia
puede haber recibido asesoramiento
de parte de un asesor en genética
certificado, un genetista clinico, un
obstetra o un pediatra especializado
en el desarrollo y la conducta. Ademas,
los padres pueden haber recibido
informacion de un programa sobre el
sindrome de Down, una organizacion
nacional sobre el sindrome de Down o
un sitio en Internet. Debido a que el
pediatra a menudo tiene una relacion
anterior con la familia, debe estar
preparado para revisar esta informa-
cion y brindar ayuda en el proceso de
toma de decisiones. Cuando se le
solicite, el pediatra debe tratar los
siguientes temas con la familia:

1. Los estudios prenatales de labora-
torio que condujeron al diagnostico
y todos los estudios de obtencion
de iméagenes del feto que se hayan
realizado 0 que se realizaran.

2. EIl mecanismo de aparicion del
trastorno en el feto y el indice de
recurrencia posible para la familia
proporcionado por el asesora-
miento genético.

3. El prondstico y las manifestaciones
fenotipicas, que incluyen la amplia
variabilidad observada en bebés y
nifios con sindrome de Down. Las
familias se benefician al recibir
una perspectiva justa y equili-
brada, que incluye la gran cantidad
de resultados positivos de nifios
con sindrome de Down y el efecto
de estos resultados en la familia.

4. Cualquier estudio adicional reali-
zado que pueda refinar la estima-
cion del prondstico (por ejemplo,
ecocardiograma fetal, exploracion
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por ultrasonido para detectar mal-
formaciones del tracto gastrointes-
tinal). Si se detectan resultados
anormales, antes del nacimiento
se debe realizar una consulta con
un subespecialista médico apro-
piado, como un cardiologo pedia-
trico o un cirujano pediétrico.

. Tratamientos e intervenciones actual-

mente disponibles. Este analisis debe
incluir la eficacia, las complicaciones
potenciales y los efectos adversos,
los costos y otras cargas asocia-
das con los tratamientos. Analice
los recursos de intervencion tem-
prana, los programas de apoyo
para padres y cualquier tratamiento
futuro apropiado.

. Las opciones que tiene a disposi-

cion la familia para el tratamiento
y la crianza del nifio deben anali-
zarse utilizando un enfoque no
directivo. En los casos de diagnos-
tico prenatal temprano, esto puede
incluir el anélisis de la continua-
cion o la interrupcion del embar-
azo, la crianza del nifio en la
familia, la colocacion del nifio bajo
cuidado tutelar y la adopcion.

. Disponibilidad de asesoramiento

genético o visita a un profesional
especializado en genética.

se lleva adelante el embarazo:

Desarrolle un plan para el parto y
la asistencia neonatal con el obstetra
y la familia. A medida que avance el
embarazo, deben realizarse estudios
adicionales si estan disponibles, si
los asesores de las subespeciali-
dades lo recomiendan y/o si la fam-
ilia lo desea para modificar este plan
de tratamiento (por ejemplo, detec-
cion de un defecto cardiaco complejo
mediante una ecocardiografia).

. Ofrezca contacto entre padres e

informacion sobre organizaciones
de apoyo locales y nacionales.

. Ofrezca derivacion a un genetista

clinico para un anélisis mas exten-
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dido de los resultados clinicos y la
variabilidad, los indices de recur-
rencia, las opciones de reproduc-
cion futuras y la evaluacion de los
riesgos para otros miembros de la
familia.

SUPERVISION DE LA SALUD DESDE
EL NACIMIENTO HASTA EL 1° MES
DE VIDA: BEBES RECIEN NACIDOS

Examen

El primer paso en la evaluacion de un
bebé recién nacido para detectar la
trisomia 21 es una revision cuidadosa
de los antecedentes familiares y la
informacidn prenatal, en especial si se
realizaron estudios de cromosomas
prenatales. Hijos anteriores que
nacieron con trisomia 21 o diferencias
de desarrollo, 0 embarazos que ter-
minaron en abortos espontédneos
pueden ser datos importantes que
indican que una familia puede ser
portadora de una translocacion bal-
anceada que la predispone a tener
hijos con trisomia 21. Para los nifios
a los que se les realizd un diagnostico
antes del nacimiento, es necesario
obtener una copia formal del informe
de cromosomas. Este informe permite
al médico clinico confirmar el diag-
nostico, revisar los resultados con la
familia y agregar el diagndstico formal
a la historia clinica del nifio. Si los
resultados de las pruebas prenatales
no estan disponibles, debe obtenerse
una muestra de sangre para realizar
un analisis citogenético después del
nacimiento y asi confirmar el diag-
néstico y descartar una translocacion
cromosomica.

Un examen fisico es la prueba mas
sensible durante las primeras 24
horas de vida para diagnosticar la
trisomia 21 en un bebé. Si el médico
clinico considera que hay suficientes
criterios presentes en el examen
fisico, se deberd enviar una muestra
de sangre para realizar una evaluacion
cromosomica. El médico clinico debe



alertar al laboratorio y solicitar re-
sultados rapidos. Para facilitar el
diagndstico y el asesoramiento a los
padres, en el término de 24 a 48 horas
debe estar disponible un estudio que
utiliza la tecnologia de hibridacion in
situ con fluorescencia (fluorescent in
situ hybridization, FISH). Un estudio
FISH dnicamente puede indicar la
presencia de una copia adicional del
cromosoma 21, pero no puede detec-
tar translocaciones. Por lo tanto, un
resultado positivo en el estudio FISH
debe confirmarse mediante un ana-
lisis completo de cromosomas para
identificar translocaciones que pue-
den tener implicancias en el asesor-
amiento adicional sobre reproduccion
para los padres y posiblemente para
otros familiares.

Debe permitirse que la madre se
recupere del parto y que su pareja o
una persona de apoyo esté presente
antes de que se entregue el diag-
nostico. La informacion debe ser tran-
smitida en un lugar privado por los
médicos involucrados, idealmente por
el proveedor de asistencia primaria del
bebé y el médico que intervino en el
parto.”® Se recomienda que los hospi-
tales coordinen la entrega de la infor-
macion y ofrezcan una sala privada del
hospital para esperar la confirmacion
del diagndstico.

Un aspecto importante de la entrega
de informacion sobre el sindrome de
Down a las familias incluye, en primer
lugar, felicitar a los padres por el
nacimiento de su bebé. Los obstetras y
pediatras deben coordinar la trans-
mision del mensaje e informar de
inmediato a los padres acerca de su
sospecha en un lugar privado y, donde
corresponda, estando ambos padres
presentes. Los médicos deben usar su
experiencia para brindar apoyo y guia
a las familias. Los médicos clinicos
deben usar un enfoque equilibrado en
lugar de dar su opinion personal,
brindar material impreso actualizado
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y ofrecer acceso a otras familias que
tienen hijos con sindrome de Down y
organizaciones de apoyo si estan
disponibles a nivel local. Es importante
que los médicos clinicos estén infor-
mados acerca de las realidades y las
posibilidades que tienen las personas
con sindrome de Down de vivir una
vida productiva y saludable en Ia
sociedad.'

Confirme el diagndstico de sindrome
de Down del laboratorio y revise el
cariotipo con los padres cuando esté
disponible el resultado final. Analice
los resultados especificos con ambos
padres siempre que sea posible, y hable
sobre las manifestaciones clinicas
posibles asociadas con el sindrome.
Estos temas deben volver a revisarse en
una visita posterior. Los padres deben
ser derivados para recibir asesor-
amiento genético si no recibieron ase-
soramiento antes del nacimiento.

La asistencia del recién nacido a
menudo se proporciona en un entorno
hospitalario y estd a cargo de un
médico que no serd el proveedor de
asistencia primaria. Se requiere sumo
cuidado para garantizar una transicion
sin complicaciones para la familia.

Analice y examine
® Hipotonia.

® Aspecto facial; y confirme la presen-
cia de caracteristicas familiares.

® Problemas de alimentacion. Los
nifios con sindrome de Down gen-
eralmente pueden ser amamanta-
dos y muchos de ellos logran ser
alimentados con leche materna de
manera satisfactoria. En ocasiones,
algunos nifios necesitaran un com-
plemento hasta que se establezca
un patrdn de lactancia satisfactorio.
Algunos bebés también dormiran
durante periodos prolongados y
serd necesario despertarlos para
alimentarlos y mantener una in-
gesta de calorias adecuada.

Evalie

® Defectos cardiacos (~50% de
riesgo). Realice un ecocardiograma,
que serd leido por un cardidlogo
pediétrico, independientemente de
que se haya realizado un ecocar-
diograma fetal. Derive a un cardio-
logo pediatrico para evaluacion
a cualquier bebé que obtenga resul-
tados anormales en un ecocardiog-
rama posterior al nacimiento.

® Problemas de alimentacion. Derive
a todos los bebés que tienen hipo-
tonia marcada y también a los
bebés que se alimentan lentamente,
se ahogan con las tomas, tienen
neumonia recurrente u otros sinto-
mas respiratorios recurrentes o
persistentes, e incapacidad inexpli-
cable en el desarrollo para que se
les realice una evaluacion radiograf-
ica de la deglucion."'®

® (ataratas al nacer mediante el ex-
amen del reflejo rojo. Las catara-
tas pueden avanzar lentamente vy,
si se detectan, necesitan evaluacion
y tratamiento inmediatos a cargo
de un oftalmologo que tenga expe-
riencia en el tratamiento de nifios
con sindrome de Down.

® Pérdida auditiva congénita, con
pruebas objetivas, como la prueba
de respuesta auditiva provocada
del tronco encefalico o la prueba
de emisidn otoacustica, al nacer,
segun las pautas universales de
pruebas de deteccion auditiva en
recién nacidos. Complete cualquier
evaluacion de seguimiento necesa-
ria antes de los 3 meses.'®"”

® Atresia duodenal o atresia/estenosis
anorrectal mediante la revision/
obtencion de antecedentes médicos
y la realizacion de un examen clinico.

® Apnea, bradicardia o desaturacion
de oxigeno en una butaca de segur-
idad para el automdvil destinada
a bebés que corren un mayor riesgo
debido a que se les ha realizado una



cirugia cardiaca o son hipotonicos. A
estos bebés se les debe realizar una
evaluacion en una butaca de segur-
idad para el automdvil antes de que
reciban el alta del hospital."®

Estrefiimiento. Si se manifiesta es-
trefiimiento, evalue para determi-
nar si existe una dieta restringida
0 un consumo limitado de liquidos,
hipotonia, hipotiroidismo o malfor-
macion del tracto gastrointestinal,
que incluye estenosis o enfermedad
de Hirschsprung, ya que existe un
mayor riesgo de que se desarrolle
esta ultima enfermedad.

Reflujo gastroesofagico, que gen-
eralmente se diagnostica y trata
clinicamente. Si es grave o contrib-
uye a la aparicion de problemas
cardiorespiratorios 0 retraso en
el desarrollo, derive para que
intervenga un subespecialista.

Estridor, sibilancias o respiracion
ruidosa. Si son graves o contrib-
uyen a la aparicion de problemas
cardiorespiratorios o dificultad
para alimentarse, derive a un pul-
monologo pediatrico para la eval-
uacion de anomalias en las vias
respiratorias. Las anomalias tra-
queales y el tamafio pequefio de
la trdquea también pueden dificul-
tar la entubacion.

Anormalidades hematolégicas. Ob-
tenga un hemograma completo.
Reacciones leucemoides o tras-
torno mieloproliferativo transitorio
(transient myeloproliferative disor-
der, TMD). El TMD se encuentra casi
exclusivamente en bebés recién
nacidos con sindrome de Down y
es relativamente comin en esta
poblacién (10%)." EI TMD general-
mente suele presentar una regre-
sion esponténea dentro de los 3
primeros meses de vida, pero en
estos pacientes existe un mayor
riesgo de aparicion posterior de
leucemia (10% a 30%).%° La policite-
mia también es comdn en bebés
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con sindrome de Down (18%
a 64%)*' y puede requerir un trata-
miento cuidadoso. Debe realizarse
un seguimiento de los bebés con
TMD y policitemia de acuerdo con
las recomendaciones derivadas
de la consulta a un subespecialista.
Los padres de bebés con TMD
deben recibir asesoramiento sobre
el riesgo de leucemia e informacion
sobre los signos, que incluyen for-
macion de moretones con facilidad,
petequias, aparicion de letargo o
cambio en los patrones de alimen-
tacion. La leucemia es mas comun
en los nifios con sindrome de Down
que en la poblacién general, pero
aun asi es poco comun (1%).

e Hipotiroidismo congénito (1% de
riesgo). Obtenga la concentracion
de la hormona de estimulacion tir-
oidea (thyroid-stimulating hormone,
TSH) si las pruebas de deteccion
que realiza el estado a los recién
nacidos Unicamente miden la tirox-
ina libre (T4). Es posible que se
pase por alto el hipotiroidismo con-
génito si en las pruebas de detec-
cion que se realizan a los recién
nacidos se obtiene Unicamente la
concentracion de T4. Muchos nifios
con sindrome de Down tienen
niveles levemente elevados de TSH
y niveles normales de T4 libre. El
diagnostico y tratamiento de nifios
con concentraciones anormales de
tirotropina o T4 debe analizarse
con un endocrinélogo pediatrico.

Guia de anticipacién

proporcionada al menos una vez

entre el nacimiento y el 1° mes de

vida

® Analice la mayor susceptibilidad a
desarrollar infecciones de las vias
respiratorias. Los nifios con signos
y sintomas de infeccion de las vias
respiratorias inferiores deben ser
evaluados con agudeza por un
proveedor de servicios médicos, y
ante la presencia de enfermedad
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respiratoria crénica o cardiaca,
debe aplicarse un tratamiento arre-
metedor.* Los nifios con afecciones
comorbidas que sean aptos deben
recibir profilaxis del virus respira-
torio sincital.??

Hable con los padres sobre la
importancia de tomar precau-
ciones en lo referente a la posicion
de la columna cervical para evitar
la extension o la flexion excesivas y
proteger la columna cervical durante
cualquier procedimiento anestésico,
quirdrgico o r‘adiogrélﬁco.zs’24

Hable sobre la eficacia de la inter-
vencion temprana y la disponibili-
dad de servicios y terapias de
intervencion temprana en la comu-
nidad. Inicie la derivacion segln
corresponda.?®

Informe a la familia acerca de la
disponibilidad de apoyo y asesora-
miento de padres de otros nifios
con sindrome de Down.

Proporcione los nombres de grupos
de apoyo y libros y folletos actuali-
zados sobre el sindrome de Down
(consulte la seccion “Recursos para
padres”).

Analice las fortalezas del nifio y las
experiencias familiares positivas.

Analice los recursos de apoyo indi-
viduales, como la familia, miem-
bros del clero y amigos.

Analice como y qué decirles a los
hermanos, a otros familiares y a los
amigos. Revise métodos para hacer
frente a discapacidades a largo
plazo.

Revise el riesgo de recurrencia en
embarazos posteriores y la dispo-
nibilidad del diagndstico prenatal
que se proporciono en el asesora-
miento genético.

Analice los tratamientos que se
consideran complementarios vy
alternativos. Los padres necesitan
una oportunidad para aprender de
manera objetiva qué terapias son



seguras y cudles son potencial-
mente peligrosas (por ejemplo, ter-
apia celular que puede transmitir
virus lentos y vitaminas solubles
en grasa que pueden causar toxici-
dad). Varios articulos y sitios en
Internet evaltan la legitimidad de
las afirmaciones presentadas.®®2

® Se ha comunicado la presencia de
anomalias en las vias urinarias
y renales con mayor frecuencia
entre las personas con sindrome
de Down, y se ha sugerido la real-
izacion de pruebas de deteccion de
estas anomalias para todos los nifios
con sindrome de Down.”® No se reco-
mienda la realizacion de estas prue-
bas de rutina hasta que los estudios
confirmen este descubrimiento y
documenten que las pruebas de
deteccion mejoran los resultados.

SUPERVISION DE LA SALUD DESDE
EL 1° MES HASTA EL 1° ANO:
INFANCIA

Examen fisico y estudios de
laboratorio

Revise el riesgo de otitis media serosa
(50% a 70%). Revise la evaluacion
auditiva anterior (prueba de respuesta
auditiva provocada del tronco encefa-
lico [BAER, ABR] o prueba de emisién
otoacustica). Si el bebé paso el estudio
de deteccion, vuelva a realizarlo a los
6 meses de vida para confirmar. Si el
bebé no pasd los estudios de seleccion,
derivelo a un otolaringdlogo que se
dedique al examen de bebés con
canales externos estendticos para que
determine si existe una anormalidad en
el oido medio. Si la membrana tim-
panica no se puede ver con claridad, es
posible que deba realizarse una tim-
panometria. La enfermedad del oido
medio debe tratarse de inmediato. Una
vez que se haya establecido que el oido
esta sano, debe realizarse un BAER de
diagndstico para establecer con pre-
cision el estado de la audicion. En nifios
con canales estenoticos, en los que no
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se pueden ver las membranas tim-
pénicas, derive a un otolaringdlogo para
que realice un examen con un micro-
scopio de consultorio. El otolaringdlogo
debe realizar exdmenes del oido en
intervalos de 3 a 6 meses hasta que el
pediatra pueda visualizar la membrana
timpanica y se pueda realizar la tim-
panometria de manera confiable. Puede
intentar realizarse un audiograma
conductual al afo de edad, pero
muchos nifios no podrén completar el
estudio y posiblemente necesiten que
se les realicen pruebas adicionales
mediante BAER.*%%!

® Al menos una vez durante los pri-
meros 6 meses de vida, analice
con los padres los sintomas de la
apnea obstructiva del suefio, que
incluyen respiracion fuerte, ron-
quidos, posiciones poco comunes
para dormir, despertarse con fre-
cuencia durante la noche, somno-
lencia durante el dia, pausas
apneicas y problemas de conducta
que podrian estar asociados con el
suefio escaso. Si se presenta alguno
de los sintomas arriba menciona-
dos, derive a un médico con experi-
encia en trastornos del suefio en
nifios para realizar un examen y
evaluaciones adicionales de un
posible trastorno de estas carac-
teristicas.?**®

® En cada visita de control del nifio,
hable con los padres acerca de la
importancia de mantener la col-
umna cervical en posicion neutral
durante cualquier procedimiento
anestésico, quirurgico o radiogra-
fico para minimizar el riesgo de
lesion de la médula espinal, y revise
los signos y sintomas de mielopatia.
Revise/obtenga los antecedentes
médicos y realice un examen fisico
cuidadoso, prestando atencion a los
signos y sintomas de mielopatia.

® Durante los primeros 6 meses de
vida, derive a un oftalmdlogo pedi&-
trico 0 un oftalmélogo con experiencia

en bebés con discapacidades para
la evaluacion de estrabismo, catara-
tas y nistagmo.3* Controle la vision
del bebé en cada visita y use criter-
i0s objetivos y subjetivos que sean
apropiados desde el punto de vista
del desarrollo. Si hay obstruccion
del conducto lagrimal, derive para
evaluar si es necesaria la repara-
cion quirdrgica del sistema de dre-
naje si esto no se resuelve entre los
9y los 12 meses de vida.*®

Verifique los resultados de la
prueba de deteccion de la funcion
tiroidea del recién nacido si no se
realizd anteriormente. Debido al
mavyor riesgo de enfermedad tiroi-
dea adquirida, repita la medicion
de los niveles de TSH a los 6y a los
12 meses de vida y, a continuacion,
una vez al afio.

Controle a los bebés con defectos
cardiacos, tipicamente con defectos
septales ventriculares o atrioventri-
culares que provocan derivaciones
intracardiacas de izquierda a der-
echa, para detectar sintomas y
signos de insuficiencia cardiaca
congestiva a medida que la resis-
tencia vascular pulmonar disminuye
y el flujo de sangre pulmonar
aumenta. La taquipnea, las dificul-
tades para alimentarse y el aumento
de peso insuficiente pueden indicar
insuficiencia cardiaca. Posiblemente
sea necesario recurrir a un trata-
miento médico, que incluye el apoyo
nutricional, hasta que el bebé pueda
ser sometido a una cirugia cardiaca
para reparar los defectos. En los
pacientes con grandes defectos sep-
tales ventriculares y sin obstruccion
del flujo sanguineo pulmonar, la
reparacion debe realizarse antes
de los 4 meses de vida para limitar
la posibilidad de desarrollo de
hipertension pulmonar y complica-
ciones asociadas. Los bebés y nifios
con sindrome de Down también tie-
nen un mayor riesgo de hipertension



pulmonar incluso en ausencia de
defectos intracardiacos estructur-
ales.

Obtenga la concentracion de hemo-
globina desde el 1° afio de edad y,
a partir de ese momento, una vez al
afio. Se ha demostrado que los
nifios con sindrome de Down tienen
ingestas alimentarias de hierro con-
siderablemente inferiores a sus
pares con desarrollo tipico.® Se
ha comunicado un aumento del
volumen corpuscular promedio
(mean corpuscular volume, MCV)
de eritrocitos en el 45% de los
pacientes con sindrome de Down
con y sin enfermedad cardiaca, y
cuando el MCV disminuye esto
ocurre aproximadamente al mismo
tiempo que la anemia®” Por lo
tanto, el MCV no es util para detec-
tar el diagnostico de deficiencia de
hierro, toxicidad al plomo o talase-
mia en nifios con sindrome de
Down. La concentracion de ferritina
en suero es un parametro sensible
para la evaluacion de reservas de
hierro en sujetos sanos, pero es un
reactante de fase aguda y puede
aumentar en presencia de inflama-
cion o infeccion crdnicas y debe
evaluarse junto con una concen-
tracion de proteina C reactiva (C-
reactive protein, CRP). Un nivel de
CRP elevado es una indicacion de
que un nivel de ferritina normal
puede estar elevado falsamente y
no es una indicacion confiable del
estado normal del hierro. Deben
obtenerse concentraciones de ferri-
tina en suero y de CRP o hemoglo-
bina en reticulocitos (reticulocyte
hemoglobin, CHr) en visitas anuales
para los pacientes que tienen un
mayor riesgo de deficiencia de
hierro sobre la base de antece-
dentes de disminucion de la ingesta
de hierro. 82

Controle los signos de disfuncion
neurolégica que puedan ocurrir.
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Los nifios con sindrome de Down
tienen un mayor riesgo de convul-
siones, incluidos espasmos infantiles
(1% a 13%)®* y otras afecciones,
que incluyen la enfermedad de
Moyamoya.*®

Administre inmunizaciones, incluida
la vacuna contra la gripe y otras
vacunas recomendadas para todos
los nifios, a menos que haya contra-
indicaciones especificas.*®

Guia de anticipacion

® (ontrole el peso y realice un segui-

miento de las tendencias de peso
por estatura en cada visita de asis-
tencia médica. Revise el crecimiento
del bebé y grafiquelo utilizando las
tablas de crecimiento estandar del
National Center for Health Statistics
0 de la Organizacion Mundial de la
Salud.*’ Las tablas de crecimiento
especificas del sindrome de Down
utilizadas anteriormente ya no refle-
jan los estilos y la proporcion cor-
poral de la poblacion actual. Hasta
que se disefien tablas nuevas,
deben seguirse los patrones de cre-
cimiento y aumento de peso de las
tablas de crecimiento estandar dis-
ponibles, que deben incluir el uso
de peso por estatura y el indice
de masa corporal (IMC).*

Revise la disponibilidad de grupos
de apoyo para el sindrome de
Down al menos una vez en el
primer afio de vida (consulte la
seccion “Recursos para padres”).

Evalue el estado emocional de los
padres y las relaciones intrafami-
liares en cada visita de control del
nifio. Brinde instruccion y apoyo
a los hermanos y analice los
ajustes que deben realizar.

Revise la conexion con servicios de
intervencion temprana y su rela-
cion con las fortalezas y necesi-
dades del bebé y la familia en
cada visita de control del nifio.
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® Revise el entendimiento de la fam-
ilia del riesgo de recurrencia del
sindrome de Down y la disponibili-
dad del diagndstico prenatal al
menos una vez durante el primer
afo de vida y con mayor frecuen-
cia si el médico clinico lo con-
sidera necesario. Realice una
derivacion para recibir asesora-
miento genético si aun no se ha
proporcionado.

® [Esté preparado para responder
preguntas y hablar sobre los tra-
tamientos que se consideran com-
plementarios y alternativos en
cada visita de control del nifio.

SUPERVISION DE LA SALUD DESDE
EL 1° ANO HASTA LOS 5 ANOS:
PRIMERA INFANCIA

® En cada visita de control, revise/
obtenga los antecedentes médicos
y realice un examen fisico, pre-
stando atencién al crecimiento y
al estado del desarrollo del nifio.

® Revise el riesgo de pérdida audi-
tiva asociado con la otitis media
serosa. Para un nifio que paso la
prueba auditiva de diagndstico,
deben realizarse pruebas de detec-
cion adicionales o un audiograma
conductual y una timpanometria
cada 6 meses hasta que se establez-
can niveles normales de audicion
bilateral mediante las pruebas
especificas del oido (generalmente
después de los 4 afios de edad).
Posteriormente, deben realizarse
pruebas de audicion conductual
una vez al afio. Si las pruebas con-
ductuales no establecen una audi-
cion normal, deben realizarse
pruebas de deteccion adicionales
mediante emisiones otoacusticas o0
BAER de diagnostico con sedacion,
si fuera necesario. Los nifios que
reflejen pérdida auditiva deben ser
derivados a un otolaringélogo que
se dedique al examen de nifios con
canales auditivos estendticos. El



riesgo de otitis media serosa entre
los 3y los 5 afios de edad es aprox-
imadamente del 50% al 70%.

® [En cada visita de control del nifio,
controle la vision del nifio y use
criterios subjetivos y objetivos que
sean apropiados desde el punto de
vista del desarrollo. Derive al nifio
una vez al afo a un oftalmédlogo
pediatrico 0 a un oftalmélogo que
tenga experiencia especial en nifios
con discapacidades. Los nifios con
sindrome de Down tienen un 50%
de riesgo de desarrollar errores
refractivos que provocan ambliopia
entre los 3 y los 5 afios de edad.
El diagnostico y tratamiento de
errores refractivos y del estrabismo
a una edad temprana pueden
ayudar a prevenir la ambliopia y
promover el desarrollo visual
normal 344971

Inestabilidad atloaxoidea

Hable con los padres, al menos dos
veces al afio, sobre la importancia de
tomar precauciones en lo referente
a la posicion de la columna cervical
para protegerla durante cualquier
procedimiento anestésico, quirdrgico
o radiografico. Revise/obtenga los ante-
cedentes médicos y realice un examen
fisico cuidadoso, prestando atencion
a signos y sintomas mielopaticos en
cada visita de control o cuando se
comuniquen sintomas que pueden
atribuirse a un impacto en la médula
espinal. También se les debe indicar
a los padres que se comuniquen con
el médico si observan una nueva
aparicion de sintomas de cambios en
el andar del nifio o en el uso de los
brazos o las manos, cambios en la
funcion del intestino o de la vejiga
urinaria, dolor en el cuello, rigidez en el
cuello, inclinacion de la cabeza, tortic-
olis, la manera en que el nifio coloca su
cabeza, cambios en el funcionamiento
general o debilidad.
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El nifio asintomadtico

Los nifios con sindrome de Down tie-
nen un mayor riesgo de subluxacién
atloaxoidea. Sin embargo, el nifio debe
tener 3 afos de edad para haber
conseguido la mineralizacion vertebral
y el desarrollo epifisario adecuados
para una evaluaciéon radiografica
precisa de la columna cervical.®? Las
radiografias simples no permiten
prever con exactitud qué nifos tienen
un mayor riesgo de desarrollar prob-
lemas de columna, y las radiografias
normales no brindan la seguridad de
que un nifio no desarrollara prob-
lemas de columna posteriormente.>>*
Por estos motivos, no se recomienda la
evaluacion radioldgica de rutina de la
columna cervical en nifios asintomati-
cos. La evidencia actual no respalda la
realizacion de radiografias de detec-
cion de rutina para la evaluacion de
la inestabilidad atloaxoidea potencial
en nifios asintomaticos.>>* Se debe
alertar a los padres que la partic-
ipacion en algunos deportes, que
incluyen deportes de contacto como el
futbol americano, el futbol y la gim-
nasia (generalmente en edades mas
avanzadas), hace que los nifios tengan
un mayor riesgo de lesion en la
médula espinal65 y que todos los nifios
con o sin sindrome de Down menores
de 6 afios y nifios mas grandes deben
evitar el uso del trampolin a menos
que estén bajo la supervision directa
de un profesional %% Las olimpiadas
especiales tienen requisitos de selec-
cion especificos para la participacion
en algunas disciplinas.®®

El nifio sintomdtico

Cualquier nifio que tenga dolor im-
portante en el cuello, dolor radicular,
debilidad, espasticidad o cambio en
el tono muscular, dificultades en el
andar, hiperreflexia, cambio en la fun-
cion del intestino o la vejiga urinaria, u
otros signos o sintomas de mielopatia
debe ser sometido a una radiografia

simple de la columna cervical en pos-
icion neutral.>>% Si se observan anor-
malidades radiograficas importantes
en posicion neutral, no deben reali-
zarse mas radiografias y el paciente
debe ser derivado lo antes posible
a un neurocirujano pediatrico o un
cirujano ortopédico pediatrico con
experiencia en evaluacion y trata-
miento de la inestabilidad atloaxoidea.
Si no se observa ninguna anormalidad
radiografica importante, pueden obte-
nerse radiografias de flexion y exten-
sion antes de que el paciente sea
derivado de inmediato.?>%%53

® Mida los niveles de TSH una vez al
afio 0 antes si el nifio tiene sinto-
mas que podrian estar relaciona-
dos con la disfuncion tiroidea.

® Para los nifios que tienen una ali-
mentacion que contiene gluten, en
cada visita de asistencia preventiva
realice una revision para detectar
sintomas que pueden estar relacio-
nados con la enfermedad celiaca,
que incluyen diarrea y estrefii-
miento prolongado, crecimiento
lento, retraso inexplicable en el de-
sarrollo, anemia, dolor o hinchazén
abdominal, o problemas de desar-
rollo o de conducta resistentes.®®"
Para los nifios que tienen estos
sintomas, realice analisis para
obtener el nivel de transglutami-
nasa tisular inmunoglobulina A
(IgA) y analisis cuantitativos simul-
taneos de IgA. El andlisis cuantita-
tivo de IgA es importante debido
a que un bajo nivel de IgA provo-
cara un resultado falso negativo del
nivel de transglutaminasa tisular
IgA. Derive a los pacientes con val-
ores de laboratorio anormales para
que los evalte un especialista. No
existe evidencia que demuestre que
las pruebas de deteccion de rutina
de personas asintomaticas sean
beneficiosas. Tampoco existen datos
ni consenso que determinen si los
pacientes con sintomas persistentes



que tuvieron valores de laboratorio
normales en la evaluacion inicial
deben realizarse otros andlisis de
laboratorio.

En cada visita de control del nifio,
analice los sintomas de apnea
obstructiva del suefio, que incluyen
respiracion fuerte, ronquidos, in-
quietud al dormir, posiciones poco
comunes para dormir, despertarse
con frecuencia durante la noche,
somnolencia durante el dia, pau-
sas apneicas y problemas de con-
ducta que podrian estar asociados
con el suefio escaso. Hay muy poca
correlacion entre el informe de los
padres y los resultados de la poli-
somnografia**™® Por lo tanto, se
recomienda la derivacion de todos
los nifios con sindrome de Down
antes de los 4 afios de edad a un
laboratorio de evaluacion del
suefio pediatrico para la realiza-
cion de un estudio de suefio o poli-
somnografia. Derive a un médico
con experiencia en suefio pedia-
trico a cualquier nifio que tenga
signos o sintomas de apnea obstruc-
tiva del suefio o resultados anor-
males en el estudio del suefio.
Analice la obesidad como un factor
de riesgo para la apnea del suefio.*
Se reconoce que el acceso a un lab-
oratorio de suefio pediatrico 0 a un
especialista puede estar limitado
para algunas poblaciones y &reas
geograficas.

Realice un seguimiento con un car-
diologo pediatrico de los pacientes
con lesiones cardiacas aun después
de la reparaciéon completa para
supervisar lesiones recurrentes/
residuales y también el desarrollo
de hipertension pulmonar.

Controle si existe disfuncion neu-
rolégica, que incluye convulsiones.

Obtenga la concentracion de hemo-
globina una vez al afio. Asimismo,
obtenga las concentraciones de
ferritina en suero y GRP para
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cualquier nifio que corra el riesgo
de ferropenia.

Guia de anticipacion

® En todas las visitas de manteni-

miento de la salud, examine la
intervencion temprana, que incluye
fisioterapia, terapia ocupacional y
logopedia.

En la visita del mes 30, analice la
transicion de la intervencion tem-
prana a la educacion preescolar
que se produce a los 36 meses
de edad. Ayude a la familia a comp-
render la transicion del Plan de
servicio individualizado para fami-
lias (Individualized Family Service
Plan, IFSP) en la intervencion tem-
prana al Plan de educacion individ-
ualizada (Individualized Education
Plan, IEP) que se brinda en la edu-
cacion publica.

En cada visita, analice con las per-
sonas a cargo del cuidado del nifio
el progreso social y conductual de
este. Derive a los nifios que pue-
den tener autismo, trastorno de
hiperactividad/déficit de atencién
u otros problemas psiquiatricos o
de conducta para que se los evalle
de manera apropiada y se realice
la intervencion tan pronto como se
sospeche alguna de estas afec-
ciones. El autismo y otros prob-
lemas de conducta ocurren con
mayor frecuencia en nifios con sin-
drome de Down, y los sintomas
pueden manifestarse a partir de
los 2 0 3 afios de edad.”>"®

Aplique la vacuna contra la gripe
una vez al afio. Los nifios con en-
fermedad cardiaca o pulmonar
cronica deben recibir la vacuna
antineumocdcica de polisacaridos
23 valente (pneumococcal polysac-
charide, PPS23) a los 2 afios de
edad o mas adelante.?

Tranquilice a los padres aseguran-
doles que los patrones de denticion
irregular y que reflejan retrasos
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son comunes y que la hipodoncia
ocurre con mayor frecuencia
(23%)./"78

Promueva y demuestre el uso de
términos precisos para nombrar
los genitales y otras partes inti-
mas del cuerpo (pene, vulva) en
cualquier momento en que se ex-
aminen o0 se hable sobre estas
partes del cuerpo. Muestre respeto
por los derechos del cuerpo re-
cordandoles a los padres que el
cuerpo es de ellos solos y expli-
quele al nifio lo que hara antes de
ingresar en el espacio personal del
nifio o de realizar un procedimiento.
Recuérdeles a los padres y a los
familiares que el Unico motivo por
el que alguien debe mirar o tocar
las partes intimas del cuerpo es
por salud (visitas al consultorio
del médico) o higiene (tomar un
bafio 0 ducharse).”

En al menos 1 visita de control del
nifio, instruya a los padres sobre
el aumento del riesgo de explota-
cion sexual y recuérdeles que los
probables autores del abuso son
personas que su hijo conoce bien
y en los que ha depositado su con-
fianza, en lugar de extrafios.

Al menos una vez entre el 1° afio y
el 5° afio de edad, igual que durante
el primer afio de vida, analice la
planificacion de un embarazo futuro
y examine el riesgo de recurrencia
del sindrome de Down y la disponi-
bilidad del diagndstico prenatal.

Evalle la conducta del nifio y hable
sobre el control de la conducta, los
ajustes que deben realizar los her-
manos, la socializacion y las des-
trezas recreativas.

Aliente a las familias a establecer
patrones Optimos de alimentacion
y de ejercicio fisico para prevenir
la obesidad.

Esté preparado para responder
preguntas y hablar sobre los



tratamientos que se consideran la columna cervical durante cual- ® Analice la socializacion, la situa-
complementarios y alternativos. quier procedimiento anestésico, cion familiar y las relaciones, in-
quirdrgico o radiografico. Revise/ cluidos acuerdos financieros,
i obtenga los antecedentes médicos seguro médico y tutela.
SUPERVI_SION DE LA SALUD DESDE y realice un examen fisico cuida- e Anali | d llo de dest
LOS 5 ANOS HASTA LOS 13 ANOS: doso, prestando atencion a signos na_ 108 ¢ fesarrorio de desirezas
SEGUNDA INFANCIA y sintomas mielopéticos. También sociales adecuadas a la edad, des-
o ‘ trezas de autoayuda y desarrollo
® En cada visita de control anual del se les debe indicar a los padres del sentido de responsabilidad.
nifio, revise/obtenga los antece- que se comuniquen con el médico e Realice un control detect
dentes médicos y realice un examen de inmediato si observan una para detectar
fisico, prestando atencién al creci- nueva aparicion de sintomas de problemas de con_ducta_que Inter-
miento y al estado del desarrollo. mielopatia. fieran con el fun.0|onam|ento en el
) hogar, la comunidad o la escuela.
e Controle los patrones de creci- Advierta a los padres que.?lgunos Algunas de las preocupaciones de
miento, en especial el IMC, y haga deportes hacen que los nifios ten- conducta comunes que se comuni-
hincapié en una alimentacion y un gan un mayor_rleséggege lesion en can son problemas de atencion,
estilo de vida sanos para prevenir la médula espinal. trastorno de hiperactividad/déficit
la obesidad. Controle si existe disfuncion neu- de atencion, conductas compulsivas
® (Obtenga una evaluacion audioldg- roldgica, que incluye convulsiones. obsesivas, conducta que no se ajusta
ica especifica del oido en forma La piel muy seca, que puede ser un a las reglas y deambular. También se
anual. signo de hipotiroidismo, y otros pueden presentar trastornos psi-
® (btenga una evaluacion oftalmo- problemas en la piel son particu- quidtricos que se observan en nifios
l6gica cada 2 afios. larmente comunes en pacientes con desarrollo tipico. Realice una
e Una vez al afio, mida el nivel de con’sindrome de Down. Por lo tanto, evaluacion para detectar prob-
TSH dado que el riesgo de hipotir- este aj[ehto a estos problemas der- lemas médicos que se pueden aso-
oidismo aumenta con la edad. matolqglcos y hable_s_obre ellos con ciar con cambios de conducta, que
o e . el paciente y la familia. incluyen anormalidades tiroideas,
® |[ndividualice el seguimiento cardi- o » ,
olégico sobre la base de antece- En cgda V'S't? de control qel nino, enfeﬂr‘medad . cellaca, apnlea' del
dentes de defectos cardiacos. analice los smtomas-relamonados suefio, PGﬂUJO gaS’[FOGSOfa_QICO y
By con la apena obstructiva del suefio, estrefiimiento. Las estrategias de
® Obtenga .Ia concentra(ilon de que incluyen ronquidos, inquietud intervencion dependen de la edad
hemoglgbma una vez ?l ano y con- al dormir, somnolencia durante el del nifio, la gravedad del prob-
centraciones de fgrrltma en suero dia, despertarse durante la noche, lemay el entorno en el que ocurre
y CRP 0 hemoglobina en reticuloci- problemas de conducta y posicion el problema. Puede ser necesario
tos en} IaslNV|3|tas anuales .para anormal para dormir. Derive a un realizar una derivacion a progra-
cualquier nifio que corrg el riesgo médico con experiencia en suefio mas de tratamiento que se ofre-
de desarrollar ferropenia SF’b"? la pediatrico a cualquier nifio que cen en la comunidad, servicios
bglse de aqtecedentes d_e disminu- tenga signos o sintomas de apnea psicosociales para asistencia con-
cion de la ingesta de hierro. obstructiva del suefio o resultados sultiva o especialistas en conducta
® Para los nifios que tienen una ali- anormales en el estudio del suefio. con experiencia en el trabajo con
mentacion que contiene gluten, en Analice la obesidad como factor de nifios con necesidades especiales.
cada visita de mantenimiento de la riesgo de la apnea del suefio. El uso de medicamentos para el
salud realice una revision para control de la conducta debe ser
detectar sintomas que puedan analizado entre el médico de cabe-
estar relacionados con la enfer- cera y los especialistas involucra-
medad celiaca y evalle en caso Guia de anticipacion en cada visita dos en la asistencia del nifio, ya
de que se indique. de mantenimiento de la salud que los nifios con sindrome de

Down pueden ser mas sensibles
a determinados medicamentos. Si
bien se han realizado pocas inves-
tigaciones para determinar en

® En cada visita de control del nifio,
hable con los padres sobre la
importancia de tomar precau-
ciones universales para proteger

® Revise el desarrollo del nifio y la
adecuacion de la ubicacion en la
escuela y la intervencion en el
desarrollo.
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forma directa el uso de medica-
mentos psicotropicos entre nifios
con sindrome de Down, los in-
formes anecddticos indican que
estos nifos pueden diferir en su
respuesta a los medicamentos.

Asesore a las familias sobre la
transicion de la escuela elemental
a la escuela media, ya que se trata
de una etapa en la que se producen
cambios importantes; por ejemplo,
de tener 1 maestro a tener muchos
maestros y de 1 tener clase a cam-
biar de clases. Preparelos para
facilitar el ajuste en un momento
en que la disparidad académica
aumenta y la inclusion completa
se hace mas dificil.

Derive a los nifios que pueden
tener autismo para que se los
evalue de manera apropiada y se
realice la intervencién tan pronto
como se sospeche esta afeccion.

Continde evaluando, controlando y
fomentando la independencia en la
higiene y el cuidado personal. Ali-
ente a los padres a ensefar, ejem-
plificar y respetar la privacidad en
el hogar y en la comunidad. Ana-
lice el tratamiento apropiado de
conductas sexuales como la mas-
turbacion.

Analice la progresion de cambios
fisicos y psicoldgicos durante la
pubertad y los problemas relacio-
nados con la fertilidad y la anti-
concepcion.”*® Recuérdeles a los
padres que el desarrollo fisico
generalmente sigue patrones sim-
ilares a los de la poblacion gen-
eral, pero el nifio con sindrome de
Down probablemente necesitara
mas preparacion para entender
y manejar estos patrones.?’

Analice la necesidad de asistencia
ginecoldgica en la nifia pubescente.
Hable con la paciente y su familia
sobre el riesgo de recurrencia del
sindrome de Down (50%) si llegara
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a quedar embarazada®*® i bien

los varones con sindrome de Down
generalmente son infértiles, se han
registrado muy pocos casos de
reproduccion en varones.2® Debe
analizar con los pacientes y sus
familias la anticoncepcion y la pre-
vencion de enfermedades de trans-
mision sexual. Las familias pueden
querer hablar sobre esterilizacion,
y el pediatra puede revisar el tema
en la declaracion de politica de
American Academy of Pediatrics,
"Esterilizacion de menores con dis-

capacidad del desarrollo”.%®

® [Esté preparado para responder
preguntas y hablar sobre los tra-
tamientos que se consideran com-
plementarios y alternativos.

SUPERVISION DE LA SALUD DESDE
LOS 13 ANOS HASTA LOS 21 ANOS:
ADOLESCENCIA HASTA EL
COMIENZO DE LA EDAD ADULTA

Examen fisico y valores de analisis
de laboratorio

® Mida la concentracion de hemoglo-
bina una vez al afio.

® Mida la concentracion de TSH en
forma anual.

® (btenga una evaluacion audiolog-
ica especifica del oido en forma
anual.

® Para los jovenes que tienen una
alimentacidon que contiene gluten,
en cada visita de mantenimiento
de la salud realice una revision
para detectar sintomas que puedan
estar relacionados con la enferme-
dad celiaca y evalle en caso de que
se indique.

® |Individualice el seguimiento cardi-
olégico sobre la base de antece-
dentes de defectos cardiacos. En
cada visita de mantenimiento de
la salud, analice los sintomas rela-
cionados con la apena obstructiva
del suefio, que incluyen ronquidos,
inquietud al dormir, somnolencia
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durante el dia, despertarse
durante la noche, problemas de
conducta y posicion anormal para
dormir. Derive a un médico con
experiencia en suefio pediatrico
a cualquier joven que tenga signos
0 sintomas de apnea obstructiva
del suefio o un resultado anormal
en el estudio del suefio. Analice la
obesidad como factor de riesgo
para la apnea del suefio.

En todas las visitas, hable con los
padres y con el paciente sobre la
importancia de tomar precau-
ciones en lo referente a la posicion
de la columna cervical para pro-
tegerla durante cualquier proce-
dimiento anestésico, quirdrgico o
radiografico. Revise/obtenga los
antecedentes médicos y realice
un examen fisico cuidadoso, pre-
stando atencion a signos y sinto-
mas miopéticos. También se les
debe indicar a los padres y a los
pacientes que se comuniqguen con
su médico de inmediato si observan
una nueva aparicion de sintomas de
miopatia.

Advierta a los padres que algunos
deportes hacen que los jovenes
tengan un mayor riesgo de lesion
en la médula espinal 8%

Controle si existen signos de otra
disfuncion neurolégica, que incluyen
convulsiones.

Obtenga una evaluacion oftalmo-
ldgica cada 3 afios. Controle la
aparicion de cataratas, errores
refractivos 'y queratocono, que
pueden provocar vision borrosa,
disminucién del grosor de la cér-
nea o nubosidad corneal, y que
por lo general se diagnostican
después de la pubertad.

Examine una vez al afio si se pre-
senta valvulopatia mitral y adrtica
adquirida en pacientes con sin-
drome de Down de méas edad. Debe
obtenerse un ecocardiograma si



existen antecedentes de aumento
de fatiga, falta de aliento o disnea
de esfuerzo, o resultados anor-
males de examenes fisicos, como
un soplo o un galope nuevo. En
cada visita de asistencia médica
preventiva, hable sobre el cuidado
de la piel, del cabello y del cuero
cabelludo.

Guia de anticipacion en cada
visita de mantenimiento de
la salud

® Analice los problemas relaciona-
dos con la transicion de la adoles-
cencia temprana a la vida adulta,
que incluyen la tutela y la planifi-
cacion financiera a largo plazo.
También puede hablar sobre las
morbilidades adultas posibles,
como la tendencia aparente hacia
el envejecimiento prematuro y el
mayor riesgo de enfermedad de
Alzheimer®

® (ontrole los patrones de creci-
miento, especialmente el IMC, y
brinde asesoramiento sobre una
alimentaciéon sana y un programa
estructurado de ejercicios.

® Analice el estado social y el estado
conductual y derive a los pacientes
que tengan problemas crénicos de
conducta o manifiesten un deter-
ioro grave de la funcion para que
reciban evaluacion e intervencion
especializadas.®8°

® Analice la adecuacion de la ubica-
cion en la escuela y haga hincapié
en la planificacion de la transicion
a la vida adulta y la capacitacion
vocacional adecuada dentro del
programa de estudios escolar.®*®’

® Hable con la paciente femenina y
con su familia sobre el riesgo de
recurrencia del sindrome de Down
si llegara a quedar embarazada.

® (ontinue evaluando, controlando y
fomentando la independencia en
la higiene y el cuidado personal.
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Brinde asesoramiento sobre el
desarrollo y las conductas sexuales
saludables, normales y tipicos. Haga
hincapié en la necesidad de disp-
oner de informacion comprensible,
y promueva oportunidades para
favorecer la comprension de la
sexualidad. Analice la necesidad
de anticoncepcion y prevencion
de enfermedades de transmision
sexual y el grado de supervision
requerido. Recomiende el método
anticonceptivo menos invasivo y
menos permanente, y conozca en
detalle la legislacion y los recursos
locales para ayudar a las familias
a tomar una decision en relacion
con las preocupaciones que puedan
tener sobre la esterilizacion.®

® Recomiende y proporcione asis-
tencia ginecoldgica, o realice una
derivacion para obtener asisten-
cia ginecologica, si aun no se
ha proporcionado. Analice los
problemas de conducta premen-
struales y el tratamiento de la
menstruacion.®?

® Analice las oportunidades de vida
independiente y hogares comuni-
tarios, talleres y otros empleos
respaldados por la comunidad.

® Analice las relaciones intrafami-
liares, la planificacion financiera
y la tutela.

® Facilite la transicion a la asistencia
médica para adultos.®

CONSIDERACGIONES FUTURAS

Aln quedan muchas cuestiones por
evaluar relacionadas con el desarrollo
y la salud de las personas con sin-
drome de Down, y se han desarrollado
agendas de investigacion para tratar
temas de salud publica y también
temas cientificos basicos. El con-
ocimiento de muchos temas de gran
importancia para la asistencia de
nifios con sindrome de Down podria
mejorar a través de investigaciones

basadas en la poblacion. Por ejemplo,
€S necesario realizar una revision
rigurosa, basada en evidencia, de la
deteccion y el tratamiento de la ines-
tabilidad atloaxoidea,™ y la inves-
tigacion continua es esencial para
encauzar la asistencia de manera que
se logren resultados dptimos en per-
sonas con sindrome de Down."%%%
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APENDICE 1 Supervision de la salud para nifios con sindrome de Down

Nacimiento | 1mesal

almes afo laSafios | 5al3afios |13a21afios

Prenatal

de detecdio I

Plan para el parto

Derivacion a un genetista

Contacto entre padres, grupos de apoyo, y libros y folletos
actualizados

Examen fisico para detectar evidencia de trisomia 21
Andlisis cromosmico para confirmar dx

Consideracion del riesgo de recurrencia del sindrome de Down
Ecocardiograma

Evaluacion radiografica de la deglucion si hay hipotonia marcada, si el
bebe se alimenta lentamente, se ahoga con las tomas, si hay sx
respiratorios recurrentes o persistentes, o FTT

Examen ocular para detectar cataratas

Prueba de deteccién auditiva y imi del recién nacido
Evaluacion de Hx y PE para detectar atresia duodenal o anorrectal
Tranquilizar a los padres asegurandoles de que la denticion irregular y.
que refleja retrasos, asi como la hipodoncia, son comunes

‘evaluaruna En cualquier visita

6n o una ingesta de I
| de Hi

Y
hipotonia, hi
CBC para R/O trastorno mieloprolif ivo transitorio,

Hb una vez al afio; CRP y ferritina o CHr si hay posibilidad de
ferropenia o Hb <11 g

Una vez al afio

+ Una vez al afio
TSH (puede formar parte de las pruebas de deteccion del recién Alos6ya

nacido) los 12 meses
Analizar el riesgo de infecciones respiratorias

ST el bebé fue sometido a cirugia cardiaca o es hipoténico:
evaluar apnea, bradicardia o desaturacion de oxigeno en una butaca
de seguridad para iles antes del alta

Analizar terapias complementarias y alternativas En toda las visitas de imi de la salud
Analizar la posicion de la columna cervical, especialmente en
p imi ésit quirdrgicos o radiologi

Revision de signos y sintomas de miopatia En toda las visitas de imi de la salud

Una vez al afio

En toda las visitas de mantenimiento de la salud

Si se presentan signos o sintomas miopéticos: obtener placas de la columna
en posicién neutral y, si son normales, obtener placas de flexion y extension
y derivar a un neurocirujano pediétrico o un cirujano ortopédico con
experiencia en la evaluacion y el i delair il

Indicar a los padres que se comuniquen con el médico si observan
cambios en el andar, cambios en el uso de los brazos o las manos, Dos veces al afio
cambios en la funcion del intestino o de la vejiga urinaria, dolor en el
cuello, inclinacién de la cabeza, torticolis o debilidad de inicio reciente

Alertar sobre el riesgo de deportes de contacto y tr i En
Evaluacion audiolégica a los 6 meses [
Si se establece audicion normal, realizar un audiograma conductual y
una timpanometria hasta que sea posible realizar una prueba especifica
bilateral del oido. Derivar a un nifio con audicién anormal a ot

En cualquier v

Cada 6
meses

Si se establece audicién normal, realizar un audiograma conductual Una vez al afio
Evaluar Sx de apnea obstructiva del suefio st Nim
Estudio del suefio antes de los 4 afios

Derivacién a un oftalmélogo para evaluar estrabismo, cataratas y
nistagmo

Derivar a un oftalmélogo pediatrico o a un oftalmélogo con
experiencia en sindrome de Down

Si se detecta enfermedad congénita, controlar para detectar signos y
Sx de insuficiencia cardiaca congestiva

Evaluar el estado emocional de los padres y las relaciones
intrafamiliares

Controlar para detectar Sx de enfermedad cellaca; ST se presentan Sx,
realizar andliss para obtener niveles de transgluiaminass fsular 1A Y
analisis

Intervencion temprana: fisioterapia, terapia ocupacional y logopedia

'Alos 30 meses, analizar la transicién a la educacion preescolar y el
desarrollo de IEP

Analizar el progreso social y conductual i im. de o salud|
Entodalas
visitas de

Una vez Cada 3
al afio afios afos

En todas las visitas

En toda las visitas de mantenimiento de la salud

Analizar las destrezas de autoayuda, ADHD, OCD, deambular,
transicion a la escuela media

delasalud

Si se detecta enfermedad pulmonar o cardiaca crénica, proporcionar
Ia vacuna antineumocécica 23 valente a los 2 afios 0 s adelante
Tranquilizar a los padres sobre la denticién irregular y retrasada

Establecer patrones 6ptimos de alimentacion y ejercicio fisico

Analizar problemas dermatoldgicos con los padres
Analizar cambios fisicos y psicolégicos durante la pubertad, y la

de asistencia gi Ggica en la nifia
Facilitar la transicién: tutela, planificacion financiera, problemas de Entodalas
conducta, ubicacién en la escuela, capacitacion vocacional, visitas de.
independencia en la higiene y el cuidado personal, hogares mantenimiento

ios, de trabajo delasalud
Hablar sobre el desarrollo y las conductas sexuales, la anticoncepcion, Er!qodadl:s
las enfermedades de transmision sexual y el riesgo de recurrencia m"""‘i o
para los hijos gyt

Hacerlo una vez a esta edad
Hacerlo si no se hizo antes

| | Repetirlo en los intervalos indicados

Maint. indica mantenimiento; dx, diagnéstico; sx, sintomas; FTT, retraso en el desarrollo; Hx, antecedentes médicos; PE, examen del médico; G, gastrointestinal; CBC, recuento sanguineo
completo; R/0, descartar; Hb, hemoglobina; ot, terapia ocupacional; CHr, hemoglobina en reticulocitos; IgA, inmunoglobulina A; IEP, Plan de educacion individualizado; ADHD, trastorno de
hiperactividad/déficit de atencion; OCD, trastorno obsesivo-compulsivo.
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