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INTRODUCCION
Lejeune, en 1844 y Seguin en 1846 descubrieron un tipo especial de
enfermedad que evolucionaba con retardo mental, la que llamaron “Idiocia
Furfurdcea” o Cretinismo describriendo un tipo de “Idiotas™.

Posteriormente en 1866 el médico John Langdon Down, por primera vez descubrio el
Sindrome de Down, introdujo el término “Mongoloide” de acuerdo a la hipdtesis del
origen racial.

Para el, el mongolismo representa una forma de regresién al estado primario del
hombre, semejante a la raza mongélica; unas caracteristicas comunes presentadas por un
grupo particular de retrasados mentales, por tener un pliegue especial en el angulo interno
de los ojos, de ahi el nombre de “Mongolismo”, el cabello no es negro como el de la raza
mongolica, sino castafio, ralo y lacio; cara chata, amplia y sin prominencias ; mejillas
redondeadas y extendidas lateralmente, éjos oblicuos y los cantos estin mas separados
entre sf, hendidura palpebral estrecha, la frente presenta pliegues transversales debido a la
constante ayuda del misculo occipitofrontal a los musculos elevadores de los parpados
asf se mantiene en funcionamiento el mecanismo de la abertura de los ojos, labios anchos
gruesos con fisuras transversales, lengua larga, gruesa y muy éspera, nariz pequéﬁa, su
pic! con un tintc amarillento, ligeramente cldstica, que da la sensacion de ser amplia para

el cuerpo,



En la actualidad se habla de Sindrome de Down o Trisonomia 21, pero el término
mongolismo se utiliza en forma generalizada.

Poseen 47 cromosomas en las células en lugar de 46 repartidos en 23 pares que tiene
una persona normal.

En virtud de que tienen un cromosoma complementario en el par 21 .

El Dr. Torres del Toro advierte:
-La primera comunicacion médica sobre esto; presentado en un Congreso en 1975; John
Frazer y Arthur Mitchell les Hlamé la atencidn sobre la corta vida y su tendencia marcada
a la braquiocefilea.

En 1866 el Dr. G.E. Shuttleworth sugiere la existencia de un defecto congénito e
introduce el nombre de nifio inacabadao al paciente con Sindrome de Dow, finalmente
llegd a la conclusion que el trastorno obedecia a una disminucién de la potencia
productora.

En la Gltima década de! siglo XIX Robert Jones, da los rasgos tipicos de la boca y de la
mandibula.
En 1899 &l Dr. Neumann introduce el término Acromicria para denominar el Sindrome
el Sindrome de Down.
Después en 1946 - 1960 Benda aprueba el nombre de Acromicria descrito por Neumann.
Sugiere en 1949 Penrose ¢l nombre de Displasia Fetal Generalizada .
Wanderburg en 1932 relaciona la posibilidad de estar comunicada a una anomalfa

cromosdmica.



cromosomas extras con sus invcstigaciones en pacientes con Sindrome de Down el
cariotipo es un cromosoma acrocéntrico perteneciente al grupo “G” segiin la clasificacion
de Denver.
Robinson y Potow en 1961 propone utilizar una clasificacion constante de los
cromosomas que se rige por tamafio y estructura de los mismos.
Se encontro la forma precisa de distinguir los dos pares que integran el grupo “G" hasta

el afio de 1971, el 21 y 22 gracias a las técnicas que lograron claramente diferenciarlos,
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ANTECEDENTES

En el afto de 1846 el Doctor Seguin descubrié un tipo de idiotas furfurares o cretinismo
basada en la palabra de Sindrome de Down,

Los describieron como individuos de piel blanca lechosa rosacea escamosa , de
elementos que confieren a dedos cortos , nariz de aspecto inacabado , labios agrictados y
de lengua fisurada que sobresalen de los bordes palpebrales en substitucion de piel
retraida , estas caracteristicas se conocen actualemnte en el Sindrome,

En 1859 Charles Darwin publica el Origen de la Vida en el cual enfatizaba la naturaleza
hereditaria de variabilidad en los miembros de la especie.

En 1866 el médico inglés John Landon Down descubri6 las caracteristicas presentadas
por un grupo de retrasados mentales por tener un pliegue especial en el angulo interior de
los ojos semejante al de la raza oriental , por eso dio el nombre de mongolismo .

Hoy se habla de Sindrome de Down o Trisomia 21.

La causa del Sindrome de Down es la presencia de 47 cromosomas en las células , en
lugar de 46 repartidos en 23 de una persona normal (se ordenan de 1 al 22 segin su
longitud , el par 23 lo forman los cromosomas sexuales de la mujer XX y el varon XY.

El Sindrome ocurre en el par de cromosomas mimero 21 , mientras que los demds pares
de cromosomas se distribuyen en las células hijas de manera correcta .

Cuanto mas sea la apdricion o union trisémica puede producirse mayor alteracion al ser

en formacion.



En 1866 ¢l Dr.Shuttlenoth sugiere el nombre de nifio “ inacabado” al paciente con el
Sindrome.

En 1907 sugiere el nombre de mal acabado para designar al paciente con Sindrome , ¢l
doctor Thompsom .

En 1932 ¢l Dr. Wanderburg sugirié la posibilidad que estuviera asociado a una
anomalfa cromosémica .

Posteriormente en 1949 Penrose sugiere el nombre de Displesia Fetal Generalizada.

En 1956 Tijo y Levan establecen el mimero normal de cromosomas , en el hombre de
46 a partir de esto se inici6 el desarrollo de la Citogenética Humana.

En 1856 Lejeune fue el primero en observar que los pacientes con Sindrome de Down
presentaban un cromosoma de mas y pertenecfan al grupo 6 segin el Cariotipo de
Denver.

En 1859 Leugene y Col hicieron la demostracion de los recién nacidos con mongolismo
, tienen su célula somatica 47 cromosomas en Jugar de 46 que son los usuales,

En 1961 Gasperson demostré que el cromosoma que se encuentra triplicado en el
Sindrome de Down fluorece mds intensamente en los brazos largos y es diferente
cromosoma,

En 1971 se encontr6 la forma de distinguir las dos partes que integran el grupo G , el 21

y 22, gracias a las nuevas técnicas.



DEFINICION
Idiocia Furfuricea, Mongolismo, Idiocia Mongoloide, AcromicriaCongénita, Amecia
Peristdtica, Displasia Fetal Generalizada, Anomalia de la Trisonomia 21, Sindrome de la
trisonomia G-21,
Identificado con un nombre falso (Mongolismo). Los cambios en la terminologia, con
el propésito de formar una idea general sobre los diferentes conceptos que se tienen con

este Sindrome.

MONGOLISMO.
Anomalia congénita caracterizada por ostensibles malformaciones sométicas; tienen peso
y talla menores que los recien nacidos normales, desarrollo motor retardado, alteracion en
los centros de osificacidn, ojos pequefios, almendrados de corte mas o menos oblicuos,
mandibula prominente, nariz chata boca semiabierta con lengua escrotal, la patologia
dental obscrvada también la totalidad de los casos incluye protusién y mala implantacién
dentaria, paladar ojival, adenopatia submaxilar bilateral. Se acompaita de retraso mental,
defectos cardiacos, disposicion a afecciones del Aparato Respiratorio en algunas
ocasiones.
SINDROME DE DOWN.

Anomalfa cromosdmica que provoca retardo mental; hipotomia caballete nasal

aplanado, fisuras palpebrales oblicuas, lengua en protusién, repliegue simiesco, defectos

cardiacos congénitos.



Estatura corta con tendencia a la obesidad.
Existen tres tipos de Sindrome de Down por:
-No disyuncion
-Mosaicismo

-Traslocacion

a) No Disyuncién:

Error de la distribucion del material genético, que se realiza durante la meiosis, puede
ocurrir también en el curso de la mitosis. Es una de las formas mas frecuentes de
producirse en 90% de Jos casos.

b) Mosaicismo:

Se presenta en un 5%, es decir, una célula del organismo aparece con Trisomia 21 y las
otras normales.

Tiene su origen en aporte genético, suplementario ya que existe en alguno de los
progenitores, pero este unido a otro cromosoma, en el par 13 al 15 generalmente, que al
unirse al par 21 da lugar al Sindrome,
¢) Traslocacién:

Se presenta en un 5% teniendo un riesgo de reaparicion en la familia,



MONGOLISMO (IDIOCIA MONGOLICA).

Trastorno congénito del desarrollo debido probablemente a un nimero anormal del
cromosoma en el embrion.

SINDROME DE DOWN,

Alteracion penética por la tripicacion del material genético correspondiente al

cromosoma 21.



ETIOLOGIA.
En 1932 Wanderburg sugiere la posibilidad de que estuviera relacionada con una

anomalia cromosomica.

PADECIMIENTOS GENETICOS:

Alteraciones genéticas generalimente caen en uno de tres categorias :
-Padecimientos Cromosomicos
-Padecimientos Hereditarios
-Padecimientos Multifactoriales

Cada una de estas tres categorias de alteraciones genéticas presenta diferentes problemas
ala causa como prevencion, diagnostico, consejo genético y tratamiento.
a) Padecimiento Cromosémico:

Siendo la ausencia, exceso o un rearreglo anormal de uno o méis cromosomas produce
el aumento o deficiencia del material genético.
b) Padecimiento Genético Mendeliano:

Por efecto de un sélo gen se han demostrado que estas alteraciones muestran patrones
de herencia simple (mendelianas) que pueden clasificarse en autosdémicios dominantes,
autosémicos recesivos o ligados al X
¢) Multifactoriales:

Dentro de estos padecimientos; son ocasionados por la interaccion de multiples genes

asi como multiples factores exdgenos o ambientales, asf como la hipertension escencial ,

| —



labjo y paladar endido se dice que predomina en varias familias como el patrén de
herencia es complejo, y el riesgo en las familias es menor que el observado en las
alteraciones monogenéticas (mendelianas).

Las tres catgorias de alteraciones genéticas presentan problemas diferentes a la causa,
prevencién, diagnostico, consejo genético y tratamiento.

Cuando han sido clasificadas las trisomias 21 por su cariotipo, el 90%
aproximadamente son trisomias 21 regulares, donde se encuentra libre el cromosoma 21 y
el resto son mosaicos o trisomia por traslocacion.

Esta mecéanica origina un cigoto fertilizado con un cromosoma extra; “No Disyuncién” ,
ocurriendo durante la gametogénesis.

La Dra. Carnevalle expresa que es dificil demostrar objetivamente que el cromosoma
extra del nifio trisdmico sea materno o paterno, ya que estudios hechos sobre no
Disyuncién demuestra que ocurre aproximadamente en una tercera parte en el padre y las
dos terceras partes en la madre.

NO DISYUNCION,

Lejeune propone que si la fecundacion ocurre tempranamente antes de los mecanismos
enzimdticos estén listos, la separacion de los centrdmeros puede fallar produciendo una
“No Disyuncion”, mecanismo en €l cual ambos cromosomas del par emigran hacia el

mismo polo celular.
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Si hay una fecundacion retrasada el mecanismo meiético no estimulado a su debido
tiempo puede bloquearsé, sin poder progresar la divisién produciendo una trisomia, es un
cigoto no viable.

Ademis, que los ovocitos primarios perduran desde el nacimiento hasta el momento de
su ovulacion en una fase de la meiosis, expuesto a factores extemos que favorecen a la
“No Disyuncidn”, pudiendo ocasionar un riesgo mds elevado a mayor edad de la madre.

En algun caso particular el cromosoma 21, el mecanismo de la *No Disyuncién” en la
cual los dos cromosomas 2lemigran a un polo de la célula durante la segunda divisién
meidtica produce tres tipos alternativos de gametos: uno normal, uno con dos
cromosomas 21 y uno carante de cromosoma 21,

Si la fertilizacion del gameto con 24 cromosomas y dos tipos 21, produciran un cigoto
con 47 cromosomas portadores de una trisomia 21, y por lo tanto, un producto en el
cuadro étnico de Sindrome de Down.

La fertilizacion del gameto sin recibir el cromosoma 21 producird un cigoto
monosémico 21, que no es viable resultando un aborto.

La trisomia 21 se origina por la “No Disyuncion” del par 21 durante la ovogénesis y
este fendmeno ocurre frecuentemente en edades maternas mds avanzadas considerando
que el riesgo aumenta en mujeres de edad avanzada,

Se ha podido sefialar que en los casos de hijos de madres jévenes se puede favorecer la

“No Disyuncion”,



MOSAICO.

Este mecanismo de la “No Disyuncion” se realiza durante la meiosis, puede ocurrir
también en el transcurso de una mitosis después de la formacién de un cigoto normal de
46 cromosomas.

La presencia de las manifestaciones clinicas que caracterizan al nifio con Sindrome de
Down es variable a los que tienen una trisom{a 21 por mosaicismo,y que probablemente
dependa de la etapa de la formacion del embrién en que se produjo la divisién anormal.
En etapa temprana,origina un nimero aproximadamente igual de células normales y
trisdbmicas,con caracteristicas habituales en los nifios afectados.

Cuando sucede en etapa tardia,produce un menor nimero de células con trisomia,de tal
forma que el nifio con Sindrome de Down presentard signos menos aparentes en
cara,cuerpo,extremidades.

TRASLOCACION TRISOMIA 21.

Cualquier tipo de traslocacion significa que la totalidad o parte de un cromosoma esta
unida o pegada a una parte o la totalidad de otro cromosoma.

Ocurre por una fusion céntrica entre dos cromosomas acrocéntricos de los grupos G o
Dien la cual la mayor parte de los brazos largos de un cromosoma acrocéntricos se
transloca a los brazos cartos de otro acrocéntrico.

El producto de la traslocacion que contiene una porcidn pequefia de los brazos largos,de

uno y los brazos cortos de otro ¢s pequefio y regularmente se pierde.

12



En los casos de trisomia 21 por traslocacion,lo mds frecuente es la traslocacién entre

dos “G”21/22 0 21/21.

13
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CARIOTIPO HUMANO .
El cariotipo se define como el complemento cromosémico de un individuo,arreglado el
nimero de cromosomas y caracteristicas morfoldgicas.
Los cromosomas se acomodan de mayor a menor tamaiio.
La posicién del centrémero permiite formar 7 grupos que se clasifican con ntimero
romano del T al VI y con la letra maylsculade laAala G.
Cada célula somatica esta representada por duplicado con expresion de cromosomas del
individuo el cual se agrupa en pares.
Los cromosomas tienen uno paterno y otro materno,
CARIOTIPO DE DENVER .
El grupo 1 6 A formado por los tres primeros pares.
El grupo 11 6 B constituye el par4 y 5.
El grupo IiI 6 C formado por los pares en Ia mujer y 7 pares y medio en el hombre D,el
par nlimero 6 y asi sucesivamente hasta el 12,
El grupo 1V 6 D formado por tres pares lo constituyen el par 13,14 y 15.
El grupo V 6 E formado por los pares 16,17,y 18,
E grupo V16 F formado por los pares 19y 20,
El grupo VII 6 G formado ,corresponden a los pares 21 y 22 ademds de los

cromosomas XX 6 XY.



EL ESTUDIO DEL CARIOTIPO ESTA INDICADO .
1)Cuando exista alto riesgo de que €l producto tenga alteracion cromosémica,numérica
6 estructura por cualquiera de los progenitores.
2)Cuando la madre tenga mas de 35 afios o padre 55 y hayan tenido hijos afectados por
cromosomapatia.
3)Parejas que hayan tenido hijos con trisomia 21,aliviaria la tensién emocional,
4)Cuando haya riesgo de producto puede tener alteracion o cuando los padres sean
portadores heterocigotos de origen autosémico ligado al cromosoma X.
5)En la pareja que haya tenido un producto con malformacién renal.
6)Para determinar el sexo de los productos engendrados por los padres afectados y por
alteracion recesiva ligado a X,como la hemofilia,
En estos casos el hijo estd afectado y las hijas serdn portadoras.
En todas las cromosopatias conocidas:
a)Alteraciones autosémicas (Trisomia 21, Trisomia 18,Trisomia 13,8 v 9 y las
Trisomias parciales).
b)Alteraciones de cromosomas sexuales (45 X0,47 XXY,48 XXXY,49 XXXXY,47
XYY,y 48 XYYY).

Pero puede haber desde el 1 al 23,

15
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DEFICIT INTELECTUAL .

El llamado coeficiente intelectual se usa para medir el nivel intelectual de los
individuos.E! “déficit" intelectual (1.Q) se manifiesta en las actividades motoras como:el
comportamiento social,lenguaje,y el desarrollo intelectual,

El coeficiente de inteligencia (1.Q) en un infante con debilidad mental grave es menor
de 20 y niinca serd capaz de bastarse por sf mismo.

Cuando la diferencia mental es menos intensa,con un coeficiente de inteligencia (1.Q)
de 20 a 50 o de 50 a 70 que no se acompafia de transtornos motores especificos,en
algunos casos los infantes aprenden a sentarse,hablar y caminar tardiamente.

Un defecto cerebral suele revelarse por primera vez cuando el nifio es incapaz de hablar
normalmente a los dos o tres afios de edad,parece que no esté en aptitud para aprender las
actividades comunes obscrvadas en el hogar,como en los demds nifios.El retraso en el
desarrollo del lenguaje no debe de considerarse como un signo de retraso mental,ya que
nifios inteligentes que por medio de ademanes demuestran un talento al expresarse,

También puede caracterizarse en un nifio sordo su indiferencia al ruido y su reducida
vocalizacion siendo sus demds aspectos de su desarrollo normales.

Es dificil en un retardado su adiestramiento para los lidbitos de expresion , siendo que

pueden estar demorados también en un nifio normal,

16



CARACTERISTICAS FiSICAS.
CRANEO: Tiende a ser més pequefio en su circunferencia y didmetro,y crecimiento
menor de huesos en la parte media de la cara.
El hueso maxilar esta menos desarrollado y el angulo de la mandibula estd obtuso.
Hay anormalidad en la silla turca donde se aloja la glandula hipofisis
Existe hipoplasia de senos frontales y paladar duro corto.
OJOS: Colocados en forma oblicua,estin distantes,uno de otro existe hipoplasia
periférica,opacidades del cristalino.
Existen manchas de Brushielf que son manchas blanquesinas del iris.
Hipermetropia , la miopia es menas frecuente.
NARIZ: Presenta hundimiento en ¢l puente , no es raro que presente desviacién de esta,
OREJAS : Son pequciias y el pliegue auditivo externo es menor,
DENTICION: Menos carics.
LENGUA : Es prominente , esti entre abierta , hay lengua geografica encfas mas
pequefias y paladar mds estrecho.
CUELLO : Aparentemente corto y ancha.
TORAX : Tienen 11 costillas de cada lado en vez de 12,puede verse la forma acortada
, el esternon puede encontrarse hundido.
ABDOMEN : Dismipucién del téno de los misculos , asi como separacidn esténosis

\
deudenal congénita y pancreas anular.



EXTREMIDADES : Las inferiores estan acortadas , los huesos de la mano son cortos y
anchos .

Entre la primera y la segunda falange hay un gran espacio.

PIEL Y CABELLO : La piel es mds elastica y toma tonos violdceos.

PELO : Fino y poco abundante.

MUSCULOS Y FLEXIBILIDAD : Misculos su tono estd disminuidohay mayor
movilidad de articulaciones.

GENITALES : Pene es mds pequefio pudiendo representar una 6 dos testiculos .Mayor
movilidad , el vello es lacio .

En la mujer los caracteres sexuales son atrasados , los labios mayores estan agrandados
clitoris chica.

Su desarrollo sexual aparece bz;stame tarde y puede quedar incompleto en lo que se
refiere a los arganos reproductores. Los varones tienen menor secrecién hormonal ,
genitales pequefios y esta peneraimente admitido que son estériles . En las mujeres la
menstruacion suele ser normal y se dan casos de madres , cuyos hijos son normales en
50% en los casas conocidos.

PIES : Pequeiios y anchos.
ESTATURA : Hombres 1.51
Mujeres 1.41
DESARROLLO GENERAL : Hipotonia , retraso estatoponderal , susceptibilidad a

infecciones.
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Existe una prevalencia aumentada de Hipotiroidismo y menos comin Hipertiroidismo.
CARACTERISTICAS BUCALES ,
Presentan cavidad menos desarrollada lo que propician al crecimiento y erupcion de los
dientes sea lento.
Algunos pacientes tienen mordida cruzada posterior , habito de lengua y mordida
abierta en el segmento anterior,

Presentan enfermedad periodontal,



CARACTERISTICAS SOCIALES .

Hasta los tres meses de edad en donde se inieian las dreas afeetivas , sociales , momento
en el que se produee por largos periodos de tiempo y eon intencidades mayores.

Se ha eomprobado que a los nueve meses de edad,el nifio Down mira u observa a su
madre ¢l doble de tiempo que el no Down ; considerando muy importante para fomentar
la unién o relacion madre - hijo. El temperamento es igual que los niﬁc;s no Down ,
dependiendo de sus variaciones , en los primeros afios de edad son mds temerosos ,
menos emotivos , se sorprenden ficilmente , pero poeo a poeo inerementan
substaneialmente sus respuestas afeetivas como el agrado y desagrado,

Son excesivamente sociables , afectivos con las personas que los rodean ; desde
pequefios motivados por simples aprendizajes o ideas que ellos diseurren aetdan con
simpatia y buen sentido del humor,

Su lenguaje de expresion es limitado , atin asi se haee entender facilmente en el medio
que los rodea.

La indiferencia los inhibe , dando una exteriorizaeién a un mal eardcter y una difieil
adaptabilidad a la vida soeial,

La integracion del nifio Down se inicia en ef momento en que el médico haee el
diagnostico , siendo su familia el prineipal elemento de adaptabilidad social,

Su eomportamiento en el hogar , como fuera de ¢l satisface sus necesidades fisiologieas

y se les ensefia a participar en toda actividad intra - familiar,



Cuando convive en un niicleo social sobre bases arménicas de cordialidad ,
colaboracion , respeto y equilibrio moral , su formacion serd resultante de ese medio
asimilado estimulos que proporcionan la adaptacion.

Tienden a la imitacion , es importante para su desenvolvimiento cn el medio ambiente
sin angustias , sin rechazo , sin proteccion , ¢l nifio adquiere patrones de sociabilidad
adecuada , imitando a todos los seres que lo rodean.

La convivencia normaré su comportamiento social.

Las actitudes marginales tendran como consecuencia , alteraciones conductuales y
desaliento ecmotivo , para todos los quc lo rodean , como el nifio mismo al agravar su
delicado sentimentalismo.

Tienen gran capacidad de adaptacion a los medios de vida.
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CARACTERISTICAS PSICOLOGICAS .

En el campo Médico-Bioldgico es ampliamente estudiados los aspectos mentales ,
educativos y psicoldgicos del Sindrome de Down .
En desenvolvimiento psicoldgico del nifio con Sindrome de Down es lento presentando
patrones de aprendizaje de grado inferior al término medio sin superar esta etapa.
Estos niitos llegan a ser receptivos , llenos de afectos , muestran variables de acuerdo a
su comportamiento psicoldgico y configuracion por sus actitudes,
El perfil emotivo del nifio presenta los siguientes aspectos :
Obstinados , imitativos , afectivos , adaptables con sentido especial a su sentimiento .
Tienen gusto por la musica y pintura poseen un sentido especial al afecto materno.
Como todos los nifios , pueden ser alegres , agresivos o déciles .
La alegria conduce a la imitacion en estos nifios , la tristeza puede volverse depresion y
de la agresion a la docilidad.
Quien presenta ¢l Sindrome de Down psicologicamente lo podemos describir como

carifioso , amable , cooperativo y expresivo,



CAPITULO 1



DIAGNOSTICO .

E! diagndstico del Sindrome de Down se sospecha poco después del nacimiento.

Puede hacerse un diagndstico confiable solo con un criterio clinico , pero este no se
hace vélido si no después del nacimiento.

Los estudios cromosdmicos son importantes para establecer el diagnéstico cuando haya
duda , identificar las anomalias cromosdémicas mds raras ain cuando el diagndstico sea
seguro.

Una vez que cl diagndstico se confirma cs importante discutir las consecuencias a
ambos padres.

Muchas parcjas futuras solicitan la amniocentesis , esta se efectiia entre la 14 y 16
semanas de embarazo , y comprende la toma de lfquido amnidtico que contiene células
fetales , se cultivan en vitro y permite el analisis del complemento cromosémico.

En algunas situaciones se puede practicar la biopsia de las vellosidades coridnicas en

las 8 a 10 semanas de embarazo.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL .

El fenotipo del Sindrome de Down es definitivo.
Las condiciones que son algunas veces confusas con inclusion de Hipertiroidismo ,

Sindrome XXXY , Sindrome Penta X , enfermedad Alzheimer y Sindrome Zell-Weger.
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PRONOSTICO .

A pesar dc los avances cn los ciudadanos dc la salud del retrasado y su incremento
gradual de la vida del nifio atectado con Sindromc de Down la csperanza de vida cs de 35
afios.

El mayor indicc de mortalidad sc prescnta cn la infancia cuando estan presentcs las
cnfermcdadcs respiratorias y en la ctapa adulta la enfermedad de Alzheimer y la funcion
inmunoldgica.

Se estima que en los afios 70’ y 80’ el incremento es 12 veces a 124 veces , en la
mortalidad por enfcrmedad congénita dc corazén es mayor cn los primeros afios de vida
atribuye mis a la Lcuccmia,

El prondstico es bucno sicmpre cuando sc detecte a ticmpo y se le de el tratamiento

adecuado,
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TRATAMIENTO .

Se puede asegurar que ningtin medicamento ha probado su eficacia que para mejorar el
Sindréme de Down.

El deseo de encontrar un medicamento es genuino , la finalidad es evitar que los padres
puedan ser explotados econdomicamente por individuos deshonestos que se aprovechen de
las circunstancias.

HORMONA TIROIDES : Las condiciones del nifio Down solo cabe en alguna
enfermedad de tiroides esta utilizado la administracién para ello requiere que el
diagnéstico de la enfermedad de la tiroides la haga un médico calificado.

EXTRACTO DE GLANDULA HIPOFISIS :Se ha podido demostrar que no existe
evidencia que permita apoyar que la administracién de ésta sea de utilidad,

ACIDO GLUTAMICO : No tiene algtin efecto benéfico en los nifios Down.

TERAPEUTICA CON UROANTIGENOS: No tiene sustento cientifico,

CELULOTERAPIA :No tiene efecto benéfico.

VITAMINAS:No tiene utilidad o beneficio.

Ningun medicamento ¢s milagroso , el tinico milagro es la educacion,

Los objetivos de la educacién deben ser :
a)Coordinacién motora de movimientos gruesos y finos.
b)Habitos de autonomia personal.
c)El lenguaje.

d)La comunicacion interpersonal y competencia social evitando la educacion inadecuada.
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e)Los aprendizajes escolares,
f)La preparacion para cl trabajo.
g)Desarrollo de su personalidad.
La cducacion debe empezar en ¢! momento del nacimiento , ya que la conducta
inadccuada del nifio y adulto con Sindrome de Down son aprendidas precozmente.

En el primer aflo de su vida la infancia del nifio sea relacion madre e hijo configurar la
efectividad y la personalidad del adulto.

El habla no es fendmeno unitario , en ¢l intervienen la respiracion , fonacion , ritmo ,
audicion y articulacion estos influyen en diversas formas,

En el lenguaje , la comunicacion interpersonal , ¢l léxico , los elementos morfolégicos ,
¢s de capital importancia , la comunicacion madre-hijo en el primer afio perturbada , tiene
que ver con la adquisicion del [éxico y desarrollo de las estructuras semanticas.

NIVEL DE ATENCION:
Debe haccrse a nivel hospitalario si el paciente asf lo requierc.
Si no puedc hacerse a nivel de consultorio teniendo adecuada atencion y paciencia al

nifio.
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ANESTESIA .

Esta difundido el concepto de este grupo dc pacientes toleran mal el acto guirrgico
debido a la hipersensibilidad , inherente a su alteracion genética y como partc del mismo
Sindrome.

El nifio como el adulto con Sindrome de Down es sensible a los efectos
cardioaceleradores y midranticos de la atropina , la hipersensibilidad solo existe con
efecto de la atropina instalada localmente.

Los pacientes con Sindrome de Down deben ser tratados odontoloégicamente con
anestesia general,

La entubacion para el manejo del anestésico , cs preferible hacerla por via nasal y para
efcctuar restauraciones use diguc .

Los materiales usados en odontologia requieren de cuidadosa manipulacidn.

La extirpacion de un diente primario no requiere dc ancstesia general.

Conviene advertir a los padres dc cstos pacientes que 1o tienen mayor riesgo , del quc
existc de un paciente cxcento de este Sindrome,

La preparacion preoperatoria incluye aspectos psicolégicos , ya que cstos nifios tienen
una sobre protcceidn y son muy carifiosos por lo que reaccionan a la separacion del medio
familiar con temor y agresividad.

Se procura acortar al mdximo la hospitalizacion ingresando el mismo dia de la
intervencion y permitiendo al familiar quc permanezca hasta que sc suministre la

medicacion preoperatoria.
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Los controles adecuados pre , trans y posoperatorios hacen que la mortalidad sca
disminuida,

No existe ninguna libilidad , hemodiriamica , ni termoreguladora , ni hipersensibilidad

especial a los farmacos que se aplican en ¢l Sindrome de Dow en los tiempos tras y

preoperatorios .
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CAPITULO IV



ANOMALIAS DENTARIAS

Un ascenso significativo en el pH , sodio , calcio bicarbonatado , dcido virico , y esterasa
no significa en la saliva parétida pura ha sido reportada.

El porcentaje del flujo salival parttido esta disminuido.

La enfermedad periodontal ha sido observada en mds del 90% en los casos.Severos de
los 6 aflos de edad es particularmente comin en la regién amterior mandibular y las
regiones molares maxilares . La exfoliacion de los incisivos centrales inferiores por la
pérdida dsea periodontal ocurre frecuentemente.Sin embargo , la formacion de cédlculos
no son comunes ni severos . La gingivitis ulcero necrosante ha sido reportada por ocurrir
en casi el 30% de los pacientes.

La crupcion de los dientes deciduos y permanentes es retardada en el 76% de los
casos.Una secuencia irregulada de la erupcion es comun , los primeros molares deciduos
algunas veces preceden a los incisivos.

La prevalencia de Ja caries dental ha sido establecida por ser baja por diferentes autores.

La pérdida de dientes ha sido reportada en el 23 al 47 % de los pacientes, Los terceros
molares , los segundos los premolares , y los incisivos laterales se encuentran ausentes
mds frecuentemente en la denticién permanente.

Del 12 al 17 % de los pacientes , presentan los incisivoslaterales deciduos estin
ausentes . Los incisivos laterales maxilares con forma de clavija son observados en un

10%, La hipodoncia y la anodoncia son frecuentes.
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Se han encontrado alteraciones morfol6gicas de la corona . Cerca del 50% de los
pacientes tienen 3 6 mds irregularidades dentales. Se observé hipoplasia e
hipocalcificacion del esmalte.

La microdoncia en la denticidon permanente y la macrodoncia en los deciduos ha sido
encontrada. La simetria en el tamafio de las coronas y la inclinacion de la reduccion a lo
largo del eje mesial al distal ha sido reportado .

La fusion de un insicivo lateral mandibular deciduo con un canino , es menos
frecuente,que el hallazgo de un incisivo central es poco frecuente.

En edades comprendidas entre 6 a 7 afios se pudo comprobar que , alrededor de un 70%
de los nifios examinados presentaban , un mayor o menor grado de intensidad , lesiones
dentales por bruxismo.

Jasper indicé que el taurodontismo ocurrc con mucho mayor frecuencia de lo esperado.
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RESULTADOS DEL ESTUDIO
REALIZADO EN LA FUNDACION

JONH LANDON DOWN
(MUESTRA DE 50 NINOS REVISADOS).



" CONDICIONES DENTALES "

PROGNATISMO 27%

HABITOS 4%
BRUXISMO 10% ¢

APINAMIENTO
12%

MESIOCLUSION 4%

. - [/ " SOBREMORDIDA 4%
MORDIDA ABIERTA 10% —~——-—ime———>""" GIHOVERSION 8%

RETROGNATISMO 29
MORDINA CRUZADA 6%



"MUCOSA ORAL"

AFTAS ORALES ENFERMEDAD EN LABIOS

NORMAL



" ESTADO PERIODONTAL "

GINGIVITIS  70%




" ALTERACIONES DE LA LENGUA *

LENGUA ESCROTAL 76%

12%
MACROGLOSIA

NORMAL 10%
OTRAS 2%



{ ANOMALIAS DE TAMANO Y FORMA |

OTRAS 4%

MACRODONCGIAS12%

NORMAL 29%

FRACTURA DE ORGANOS 14% =i R

TR
" DIENTES CONICOS41%



" ALTERACIONES DE LA ERUPCION " I

TARDIA 60,0%

PERSISTENCIA DE
DECIDUOS

SANO 30.0%



I " ARTICULACION TEMPORO MANDIBULAR " I

ANCRMAL 0%

NORMAL 100%



* ALTERACIONES DE LOS MAXILARES " J

NORMAL €8%

PALADAR FISURADO
S

2%

MACROGNASIA
30%



l " DIENTES TEMPORALES " l

ANOMALIA

EXCLUIDOS

NO ERUPCIONADO ¢

PILAR DE PUENTE

PERDIDO (OTRA RAZON)

PERIDO POR CARIES -

OBTURADO SIN CARIES }

OBTURADO CON CARIES

CARIES

SANO

A
.'. . . e e . .

u.} 3
]
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‘ "DIENTES PERMANENTES " l

ANOMALIAS

EXCLUIDOS |-

_
NO ERUPCIONADOS ' v

Q

PILAR DE PUENTE {-

PERDIDO POR CARIES '

PERDIDO (NO CARIES) — °

OBTURADO SIN CARIES

OBTURADO CON CARIES

CARIES

SANOS

DIENTES



Paciente femenino,de 11 afios de edad que presenta

STndrome de Down o trisomfa 21,

0J0S:Colocados en forma oblicua,estdn distantes uno de otro
existe hipoplasia periférica,opacidad del cristalino.,
Existe manchas de Brushielf,que son manchas blanquesinas -~
del iris.

NARIZ:Presenta hundimiento en el puente.

Su piel es eldstica tomando tonos violdceos,



Paciente de 11 afios de edad,

Caracteristicas bucales;presenta cavidad bucal menos
desarrellada lo que proporcionan al crecimiento y erup-
cidn de los dientes sea lento.

No presenta caries,sus encias son mds pequefas,

Clase {11

Presenta hibito de lengua,

Anodoncia (ausencia de dientes)

Con leve enfermedad periodontal,



ALTERACIONES DE LA LENGUA,

LENGUA FISURADA CON HIPERTROFIA PAPILAR

LOS RESTOS ESTANCADOS EN LAS FISURAS PUEDEN
CONDUCIR A UNA INFECCION,

HIGIENE DRAL CORRECTA Y LIMPIEZA ACTIVA,

DE LA LENGUA,SE PUEDE VALORAR LA REDUCCION
QUIRURGICA DE LA LENGUA,



MALOCLUSION CLASE (11,
HIPODONCIA ,PRESENTA ENFERMEDAD PARODONTAL.




HISTORIA CLINICA

Fecha.: Exp.No.
Nombre del Paciente Edad: Sexo:
Domicilio:

Lugar de nacimiento:
Delegacion 6 Estado: Teléfono:

ANTECEDENTES PERSONALES PATOLOGICOS

Malformaciones cardiacas congénitas:

Alergia:

Infecciones:

Respiratorias:

Digestivo:

Genito - Urinario:

Otras:

Observaciones:
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CONDICIONES DENTALES

MALOCLUSIONES
1= 4= 7= 10=
2= 5= 8= 11=
3= 6= 9= 12=
ESTADO PERIODONTAL:

17/16 11 26/27
47/46 31 36/37

ANOMALIAS DE TAMANO FORMA:

0= 3=

1= 4=

2= 5=

ALTERACIONES DE LA ERUPCION:

0= 3=

1= 4=

2=

ALTERACIONES DEL ESMALTE ATM
0= 3= 0=
1= 4= 1=
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OBSERVACIONES:

MUCOSA ORAL ALTERACIONES DE LA LENGUA
0= 3= 0= 3=
1= 4= 1= 4=
2= 5= 2= 5=
OBSERVACIONES OBSERVACIONES

ALTERACIONES DE LOS MAXILARES

0= 3=
1= 4=
2= 5=
OBSERVACIONES
ODONTOGRAMA
I8 17 16 15 14 13 12 11 21 22 23 24 25 26 27 28
55 54 53 52 51 61 62 63 64 65
85 8 83 8 81 71 72 73 74 75
48 47 46 45 44 43 42 41 31 32 33 34 35 36 37 38
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S

ESTADO :
0= Sano
1= Caries
2=Obturado con caries
3=0Obturado sin caries.

4=Perdido por caries.

5=Perdido por otra razjn.

6=Extraccién indicada.
7=Pilar de puente.
8=No erupcionado.

9=Excluido.
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DISCUSION.

La finalidad de realizar este trabajo y la revision que realizamos en un grupo de 50
nifios de la Fundacion John Landon Down ,se pudo comprobar las condiciones en que se
encuentran los nifios con Sindrome de Down , tanto en su estado general como dental .

Se obtuvo que en dicha demostracion que el 100 % de los nifios presentaban una
malformacion cardiaca y la tendencia a las infecciones respiratorias.

En los resultados obtenidos de las Historias Clinicas ,que comprobé que alrededor de
un 70% ,de los nifios examinados entre 6 y 7 afios de edad presentaban ,un mayor o
menor grado de intensidad ,lesiones dentales ocasionadas por bruxismo.

El estado periodontal en un 52% de los nifios es deficiente.En las alteraciones de los
maxilares se encuentra sano en un 70% y el restante presenta microglosia.Se pudo
observar tres casos de paladar fisurado.

El 92% presentaba mucosa oral normal y un 2% present6 aftas bucales.

En las alteraciones de la erupcién dental presentaron'un 60% que es tardia el 30 %
sano y la persistencia de dientes deciduos un 10%.

Las condiciones dentales presentaron prognatismo en un 28% , distoclusion 12%
diastemas 4 % ,mordida abierta 10% mordida cruzada 6%,retrognatismo 2% ,giroversion
8% ,sobremordida 4% ,mesioclusién 4% ,apifiamiento 12% y los que presentaron habitos

fué un 4%.

35



Las alteraciones de la lengua son las siguientes 76% lengua escrotal , macroglosia 12%
normal 10% .

Las anomalias de tamafio y forma se presentaron en un 42 % dientes conicos , fractura
de 6rganos 14% macrodoncias 12% otras en un 4% y normal en un 30%.

Dentro de la A.T.M no presento alteraciones.

Las alteraciones del esmalte se observo en un 4% de fluorosis y manchas blancas 6 % y
el 90% sano.

La prevalecencia de la caries dental ha sido establecida por se baja,
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GLOSARIO.

AMNIOCENTESIS: Técnica para detectar transtornos genéticos , y en general se
realiza en los 15 a los 16 semanas de gestacion ( contando después del ultimo periodo

menstrual,

CARIOTIPO: Es el complemento cromosémico de un individuo , arreglado el niimero

de cromosomas y caracteristicas morfologicas.

CIGOTO: Esta célula es el incicio del ser humano .Es resultado de la fecundacion de un

o6vulo por un espermatozoide.

GAMETOGENESIS: (formacion de los gametos ) Es el proceso de formacion y

desarrollo de las células generativas especializadas o gametos (células germinales ).

MACROGLOSIA: Lengua excesivamente larga resulta de la hipertrofia gencralizada de

la lengua,
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MONGOLISMO: Transtorno congénito del desarrollo debido probablemente a un

ntimero anormal del cromosoma en el embrién.

OVOGENESIS: Sccuencia de eventos mediante los cuales los ovogonios son

transformados a 6vulos.

RETRASO MENTAL Alteracién congénita de la inteligencia es resultado de

alteraciones producidas de manera genética,

SINDROME DE DOWN: Alteracion penética por la triplicacion del material genético

correspondiente al cromosoma 21.

38



BIBLIOGRAFIA

1.-Barr - Agholme M Modéer T and Luthman J” Inmunchistelogical study of
neuronal markers in inflamed gingiva obtained from children with Down’s
syndrome . J.clin.Periodontol 1991;18:624-633.

2.-Castro Lobera A; Aspectes médicos y sociales del Sindrome de Down ;lournal
Atticle;Nov 30 1993 12(9) p. 604 -6,

3.-Cinquetti M;Zoppi G.Congenital hepatic fibrosis :a report of a case in a child with

Down's Syndrome :Dyvisione di Pediatria .Ospedale Maggiore di Verona ;ltalia.Mar-

Apr 1994 16(2)p.183-4,Journal Article.

4.-Champion P.Lawson R.Sinclar S. Plastie surgery for macroglessia in Down’s
syndrome:reported satisfaction of parcnts;immediate and three months post surgery
;Neww Zealand Medical Journal :105(937);268-9 , 1992 ,Jul 8.

5.-David Hull;Derek | Johston;Pediatria Escencial ;Manual Moderno :1991;p.p. 22-47.
6.-D.M.Raudell/S. Harth / W.K.Seow;Preventive dental health practices of non-
institunalized Down Syndrome children:Acontolled study ; Joumnal of Clinical
Pediatric Dentistry; Vol .16.Number 3/1992,

7.-Gary H.Westerman,Ronald Johnson ,and M.Michael Cohen;Varation of Palatal
Dimensions in patients with Down’s Syndrome Dentristry for Children,Greighton
University ;School of Dentristy ,Omaha ,Nebraska :Departament of Oral

Pathology;Harvard School of Dental Medicine , Boston .November 12,1974,

ESTA TESIS N0 [EBE
SALIR OF LA BIBLIOTECA 39



8.-Garcfa Escamilla Sylvia;El nifio con Sindrome de Down ; p.p. 21,60,215,242-
246;editorial Diana;4 Edicién ;México.D,F;1990.

9.-Guzar Vazquez Jesis ;Genética Clinica ,Diagnéstico y manejo de las enfermedades
hereditarias;p.p.294-301;cditorial E1 Manual Moderno;México ,D.F. 1988.

10.-Jasso Gutiérrez Luis;El nifio con Sindrome de Down , Mitos y realidades ;p.p. 23-
42:México,D.F..1990.

11.-Mixter R.C.Ewanowsky S.J.Carson L.V.Central tongue reduction for macroglossia
;Journal Plastic and Reconstructive Surgery ;91(6):1159-62,1993 May.

12.-R.Edgerton ;Retraso Mental ;segunda edicion ;Coleccion :Psicologfa “El desarrollo
en el niffo * Alfredo Guerra Miralles ; ediciones Morata ;1920

13.-Robert 1.Gorlin ;Thoma ; Henry M. Goldman ;Patologia Oral ; Salvat ;p.p.
296,297,317

14.-Shafer Hine Levy ;A text book of  Oral Pathology ;third edition
;Saunders;Philadelphia London;p.p.630-686.

15.-Saxen L;Peridontal bone loss in paticnts with Down's Syndrome: a follow - up
study Journal of Periodontology 53 (3) :158 - 62,1982 MAR.

16.-Townsend G.C.;Tooth size in children and young adults with trisomy 21 (Down)

t

Syndrome ; Journal Archives of Oral Biology ; 28 (2) :159 -66 1983,

40



17.-Thompson James ,Thompson Margaret W. :Genética Médica ;p.p. 138-358

:Editorial Salvat.

41



	Portada

	Índice

	Introducción

	Capítulo I. Antecedentes
 
	Capítulo II. Déficit Intelectual
 
	Capítulo III. Diagnóstico
 
	Capítulo IV. Resultados

	Discusión

	Glosario

	Bibliografía


