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PROLOGO

En el presente trabajo consideramos la importancia que tienen
las alteraciones gendticas, tanto, para el mdédico, cirujano dentista,
psic6légo y la sociedad en general debido al gran nmero de nifos que
padecen el Sfndrome de Down.

Estos nifios han quedado al margen de la sociedad, generalmen
te, es producto de la ignorancia y falta de sentido de responsabilidad.~
Detectar pacientes con sindromes de aberraciones cromosémicas es de
ésencial importancia al dar consejo genético, que se esti volviendo ca
da vez mas exacto a medida que se producen nuevos progresos en ge -

nética médica.

Si el trastorno se asocia con una gran aberracién cromosémi -
ca seré aconsejable"paraﬁlgunas familias sufrir anilisis cariotipicos -
prenatales. A muchas otras familias podrd aseguridrseles que las pro -
babilidades de tener otro hijo sano son muy elevados.

Dar consejo genético requiere formulacidn de diagnGstico exac
to. Debido a la frecuente afectacion dc la cavidad bucal en el Sindrome
de Down, el odontSlogo puede ser de gran ayuda para detectar trastor-
nos gendéticos, para describir trastornos familiares recién descubiertos
y para dar consejo genético.

El consejo genético implica el uso de evaluaciones clinicas, -
citogénicas, bioquimicas y otras para establecer el diagn6stico. Basan-
dose en estos datos a menudo se puede obtener cifras sobre riesgos. -

Sin embargo, el consejero genético seca genetista, dentista, médico,




se da cuenta de que la mayorfa de las familias con hijos impedidos ne
cesitm‘l algo mds que una cifra estadistica de riesgo. A menudo necesi
tan ayuda pare poder desvanecer la hostiiidad y culpabilidad que los -
acompaia.

Es nuestra tarea conocer y uilizar este gran depfsito poten- -
cial para recuperar al individuc y darle un puesto digno en la vida. La
habilitacién pretende llevarlo hasta sug limites fisicos, mentales y so-
ciales lo mdaximo posible.

L.os alcances logrados en un deficiente mental deben ser la -
propia fuente de experiencias cotidianas y deberdn sujetarse a una pro

gramacion riguroza en sus méas diversos aspectos.

"TODO SER HUMANO TIENE DERECHO A SER FELIZ" (*)

(*) Sylvia de Lopez Faudoa.




CAPITULLO I

PRINCIPIOS DE GENETICA

La ciencia de la genética humana se refiere bdsicamente a des
cubrir jas variaciones hereditarias en el hombre.

Degpués de establecido el principio de transmisién genética por
Gregor Mendel, Johannsen introdujo el t€rmino "GEN" para indicar una
unidad de herencia. Actualmente se define un gen estructural como una
unidad funcional de la herencia, situado en un cromosoma, causa y Ori
gen de la sintesis de un polipéptido especifico.

La naturaleza quimica de un gen era desconocida hasta 1944 -
cuando se comprobé que un extracto soluble de neumococos de un geno
tipo era capaz de provocar un cambic hereditario estable si se afiadfa-
a un cultivo en crecimiento de neumococos de otro genotipo. L.a identi-
ficacién de las sustancia transformadora existente en el extracto como-
4cido desoxirribonucleico (DNA) inaugur6é la era actual de la biologia -
molecular. [L.a informacifn genética codificada en el DNA que rige la -
estructura polipéptida se transcribe por la sintesis de otra macromolé-
cula, el 4cido ribonuclzico (RNA). Parte de este RNA se denomina RNA
mensajero(mRNA), la serie lineal de aminodcidos en la.cadena polipép -
tida esta determinada precisamente por la serie lineal de las unidades-

de codificacién (codones)} en el mRNA.

ACIDO DESOXIRRIBONUCLEICO (DNA). Es el principal dep6si-
to de informacibén genética. Esta constituido por tres componentes es- -

cenciales:




lLa estructura del DNA son dos cadenas de poiipgptidos se en
rrollan juntas para formar una doble hélice. Las dos cadenas estan -
unidas una con otra por enlaces de hidr6geno entre las bases que se

hallan en la parte interna del nicleo, y los grupos de fosfato-azGcar

Bl azdcar pentosa 2 - desoxi - 1) - ribosa.

Bl acido fosférico (que confierc al DNA sus propiedades-
acidas).

Bases nitrogenadas. Dos de las bases son purinas, la - -
adenina (A) y la guanina (G), y dos pirimidinas, la timi-

na {T) y la citosina (C).

1

forman una cadena helicoidal externa. La adeninz siernpre tiene que - -

emparejarse con la timina (A - T) y la guanina con la citosina (G - C)

el resultado de estos dos emparejamientos origina una relacion comple

mentaria precisa entre la base de las dos cadenas.

ACIDO RIBONUCLEICO (RNA). Difiere del DNA en tres carac-

teristicas;

L). -

2). -

3). -

ACIDO RIBONUCLEICO MENSAJERO (mRNA). El mRNA se for

El azdcar D - ribosa sustituye a la 2 - desoxi- D~ ribo
sa del DNA.

La base pirimidica uracilo (U) sustituye a la timina (T)-
del DNA.

El RNA es un poliimero de una sola tira en contraste con

e} dcido DNA de dos tiras.




ma por la transcripsion de una de las dos tiras de LDNA y es catalizado
por la polimeraza especifica de RNA (transcriptasa). En esta forma, el
RNA de tira fnica lleva al citoplasma la informacion genética que csta-
ba codificada originalmente en el DNA nuclear.

RNA de transferencia (tRNA). Cada molécula de tRNA se dobla
a modo de una hoja de trébol y tiene dos lugares de desconocimiento. -

t

Un lugar fijo el aminodcido "activado", mientras que el segundo, llama
do frecuentemente anticoddn, reconoce el coddn en el mRNA. Asf se -
asegura la fidelidad de la trasiacion por fijacion especifica del aminoa -
cido; el tRMA egq catalizado por la enzima egpecfiica activante, y hay -
emparejamientc complementario de! apticeddi: de tRNA con el cod6n de
mRNA.

RNA ribosOmico (rRNA). El mRNA, que lleva las instrucciones

para la sintesis de las proteinas ha de unirse al ribosoma sobre el - -

cual se sinietiza el polipéptido.
CODICO GENETICO Y SINTESIS DR PROTEINAS.

Una gran cantidad de investigaciones han reforzado la tesis de
que el cddigo genético es triplete, con tres bases de nucle6tidos adya -
centes, llamado '‘coddn", que especifica un aminodcido particular. Los
codones adyacentes no se traslapan. Cada base es parte de un solo co-
don.

Asi el c6digo genético se compone de unidades de tres letras -

o codones, en tres nucledtidos de los cuales especifican un solo ami- -
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nodcido. La serie de codones en una molécula de DNA, a su vez, espe
cifica la seric de aminodcidos de la correspondiente cadena de polipép-
tidos. o

En cada generaci6n de células el gen, la cadena de DNA expe-
rimenta autorreproduccitn, de modo que cuando ia cflula se divide, ca
da una de las dos células hijas recibe una‘ copia exacta del cOdigo. - -
Igualmente en cada generacidn celular puede hacerse upa o mas trans -
cripciones del cddigo, mediante los cuales se usa la informacitn gené -
tica para regular el montaje de una enzima especifica u otra protefna.

Este es un proceso en dos etapas. En la primera, el c6digo -
de cuatro letras de los nucledtidos en el DNA de log genes es transcrip
to en un c6digo similar de cuatro letras compuesto de la serie lineal -

de cuatro ribonucieéridos, A, U, €, G.

Esta copia de RNA, es llevada a los ribosomas estructuras

1

submicroscoOpicas de la célula en la que se une aminoicidos formando

enzimas y otras protefnas.

En otros procesos los aminodcidos son activados y agregados
a otra clase de RNA denominado tRNA. Este contiene una serie de - -

tres nucledridos llamado anticod6n que enlaza la combinaci6n amino4ci

do - tRNA el coddn apropiado del mRNA.

l.a especificidad de cualquier proteina, sus propiedades fisicas
v cnzimaticas dependen de la serie lineal de los aminodcidos qua coni-
prende. Hay veinte aminodcidos diferentes, vy cada molé&cula de protef -

o

nas esta compuesta de varios centenares de aminodcidos. Todas o casi
.




todas las distintas clases de aminodcidos estan presentes en cada pro -

tefna. En cada paso de la transferencia de informacién de DMNA ha -

mRNA y en la alineacion de mRNA y tRNA el proceso depende de la

atraccion especifica entre pares complementarios de purinas y pirimi
dinas, por mediacién de enlaces de hidrégeno especifico, pero bastante
débiles. Agl la biosintesis de cualquier proteina especilice © 0 orma-
cién de enlaces de hidrdgeno especificos entre log pares de nucledtidos

compiementarios de purinas y pirimidinas.

GENES ESTRUCTURALES Y GENES DE CONTROL.

Algunos estudios han permitido-formular nuevos conceptos de -
regulacidn en las bacterias, seg(n los cuales se ha establecido una je -

rarquia de genes de control y genes estructurales asf, mientras unos

genes (estructurales) son los que rigen las sintesis de protefnas, de

enzimas especificas y contienen el cddigo de DNA que especiiica las -

series adecuadas de aminofcidos, a otros genes (genes de control) le

corresponde la regulacidn de produccion de estas proteinas.
FACTORES HEREDITARIOS.

El estudio de genética no solo proporcionari perspectiva y - -
comprengidn de Lo que consideramos normal, sino que también nos ayu
dard a comprender gran cantidad de desviaciones obgservadas en cavids

des bucales infantiles gue no pueden ser atribuidas a factores ambienta

les locales o0 generales.




IDOMINANCIA. Cuando un cardcter se expresa siendo log genes

disimiles o heterocigotos, el factor es dominante. Si se requicere que

ambos genes sean similares para expresarse el caricter el factor es

recesivo. Para que un caviacter recesivo aparesca en el hijo, debe es

tar presente en ambos progenitores y ambos deben transmitirlo. Sin

embargo puede recibirse un factor dominante de un solo progenitor y
manifestarse en el hijo. Si uno de los padres es homocigbto para este-
factor todos los hijos de la primera generaci6n serén afectados por él,
aunque el otro progenitor sea heterocigftico o negativo para ese factor.
El cardcter dominante aparecerf en todas las generaciones y en nidme -
ro considerable. lL.as variantes recesivas pueden no aparecer durante -
muchas generaciones, y si aparecen, en nmero muy limitado. Por lo-

tanto, las aberraciones recesivas heredadas son menos comunes en la-

poblacién y generalmente mé&s extremas y destructivas en la especie.

Lias caracter{isticas dominantes son generalmente menos destructoras;

de otro modo, la especie entera podria verse en peligro.

ENLACE CON EL CROMOSOMA X. Existen ciertas variantes

transmitidas como recesivas ligadas al cromosoma X, caricter mani-

festado en el macho, pero transmitido por las hembras, quienes no se
ven afectadas por él. A esta se le denomina caracteristicas ligadas al
sexo. L.os seres humanos tienen cromosomas sexuales que, entre otras
cosas, determina el sexo del hijo. Cada mujer tiene un par de estos -

cromosomas X ya que recibicron uno de cada progenitor, ademés de -
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los otros veintidds pares. Sin embargo, cada hombre tiene solo un cro
mosoma X y une Y, ademds de los veintidds pares de cromosomas - -
autosmicos. [ii sexo femeninc se determina por la presencia de dos -
cromosomas X, €l masculino por la presencia de uno solo.

El cromosoma Y es més corto que el X, y no ticne complemen
to completo de genes aunque puede contener genes no presentes en el -
cromosoma X. Esta falta de genes en los cromosomas X es importante
en enfermedades hereditarias como la hemofilia. I.a hemofilia verdade-
ra aparece solo en los machos, pero la transmiten las hembras, sin -
por ello ser afectadas. LEsta anormalidad sanguinea recesiva ligada al -
cromosoma X es particularmente importante para el odontSlogo por el -
peligro que existe de provocar hemorragia incontrolable. El modo de -
herencia puede explicarse de la siguiente manera: Como el macho here
da de sus progenitores un cromosoma X y el otro Y, la hembra recibe
dos cromosomas X, cada espermatozoide puede tener un cromosoma X,
o uno Y, mientras que cada Ovulo contiene un cromosoma X. lLas cua-~
tro uniones posibles de espermatozoide y 6vulo puedan dar solo dos - -
combinaciones diferentes de cromosomas sexuales, lo que tedricamente
darfa igual nmero de machos que de hembras.

El cromosoma X del espermatozoide (X)) lleva el caricter de
la hemofilia, pero como este caricter es recesivo, no se expresard -
si el cromosoma XH se empareja con un cromosoma X normal, de es-
ta manera, ambas hembras con XyX llevardn los carédcteres de la he -

mofilia, sin por ello ser afectadas por la enferimedad.
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CRUCIES GENETICOS. Los cruces genéticos son un proceso - -
normal en la meiosis, y es uno de log mecanismos que aseguran célu-

las germinales con {actores gendticos diferentes.

PENETRANCIA. Otro factor de complicacion es la posibilidad
de penetrancia incompleta del plasma germinal para reducir las frecuen
cia de ocurrencia. Se puede encontrar que un caricter dominante salta
una generacidn. La osteogénesis imperfecta se hereda de ésta manera.
En owa herencia dorminante, puede expresarse un caricter particular -
en diversos grados de intensidad. lsta variable de expresi6n puede ser
la causa del grado de gravedad de ciertas absrraciones manifiestas ob-

servadas en la cavidad bucal.

En ciertas aberraciones, las mismas alteraciones pueden ser

producidas por diferentes conjuntos de patrones genéticos. Como ejem

plo, la suceptibilidad a la caries dental puede ser producida por una

conbinacién de genes gue dan una estructura dental menos resistente,

0 por otra combinacién que redusca el flujo salival. BEn ambos casos,

el resultado final puede ser el mismo.

También se encuentrz en la genética humana que la misma -
aberracion patoldgica puede ser dominante en una familia y recesiva en

UL G

MUTACIONES. - 151 gen es el cuerpo estable de protoplasma -
que se produce en cada division celular con asombrosa exactitud sgin -

embargo, ocasionalmente debido a causas térmicas, y de radiacién o a




causas adn sin descubrir, el gen sufre un cambio brusco que produce -
una mutacion.

Desde un punto de vista genético lo dailino es la radiacién total
acumulada recibida durante el desarrollo del progenitor hasta el momento-
de concebir al hijo. Lo mas importante para este es el total de radia -
cidn recibida por ambos progenitores.

£n general, en aproximadamente el 2% del total de nacuniento:s
vivog existen defectos hereditarios que aparecen antes de la madurez -
sexual; estos pueden ser anomalias morfoldgicas, defectog ' wwales, -
defectos neuromusculares, defectos sanguineos, etc. Si se veciunera el
doble de radiaci6én base (rayos c6smicos, etc.) Lo que se ha estimado -

entre 5 y 150 roetgens, el nimero de anomalfas genéticas se doblarfa.
MODIFICACIONES EN EL NUMERO DE CROMOSOMAS.

[Las anormnalidades limitadas a cambio en el nlmero de cromo-
somas son en general atribuibles a faltas de separacién de loz mismos.
Esta anormalidad es mucho mdés {recuente que las alteraciones produci
das por cambios en la estructura de los cromosomas. l.a presencia do
un autosoma adicional (trisomia) es relativamente frecuente, ‘ mientras -
que la falta de autosomas es casi desconocida entre 108 nacidos vivos.

Un cambio en el nimero de cromogomas sexuales es menos no
civo que un cambio en el nimero de autosomas. individuos hasta con

tres cromosomas sexuales en exceso pueden sobrevivir aln cuando sue-

len presentar retardo mental y malformaciones congénitas. Individuos -
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con un solo cromosoma sexual {(un cromosoma X) sorprendentemente es
ran poco. afectados. Jamds han sido encontrados individuos con un solo -
cromosuma Y, es decir sin cromosoma X.

Las caracteristicas clinicas asociadas con lus cambios més -

frecuentes en el ndmero de cremosomas son las trisomias.
ERRORES DEL. METABOLISMO.

] desarrollo del concepto de error innato del metabolismo es
cablecido por Garrot en ‘la primera década de éste siglo constituye uno
de los hechos mds brillantes de la historia de la genética, ya que fué-
origen de la hipStesis segin la cual la accidn primaria de un gen era -
controlar la sintesis de un enzima. Trabajos posteriores han confirma-
do plenamente las ideas de Garrot segln las cuales el blogqueo de una -
via metabblica proviene de la deficiencia heredada de una enzima espe-
cifica".

Mé4s recientemente, el tdrmino error innato del metabolismo -
ge ha ampliado para incluir alteraciones hereditarias.

El fin primordial de cualquier programa de seleccidn es descu
brir individuos en quienes exista la probabilidad de que se desarrolle -
una enfermedad hereditaria especifica contra la cual debe emplearse
medidas preventivas o terapéuticas. La seleccifn en busca de enferme-
dades genéticas puede efectuarse en tres niveles fenotipicos principales.

Como los genes controlan la sintesis de las protcinas la forma

mas directa para identificar un error innato estriba en emplear un pro
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grama de seleccidn que descubra un cambio cualitativo en la estructura

de la proteina o por su actividad enzimdtica o inmunoldgica perturbada.
MAL FORMACIONES CONGENITAS.

El término de malformaciones congénitas sucle aplicarse a de-
fectos estructurales importantes que existen al nacer y que no dependen
de una lesidn obstétrica. l.a importancia méxima de las malformaciones
congénitas a aumentado a medida que se ha ejercido un control mis -~
eficaz sobre log agentes de enfermedad.

Finalmente se ha calculado que el 7% de los nifios ticne a la -
edad de un afio una malformacion congenita de consecuencias para el =~
individuo; sin embargo, solo el 43% de tales malformaciones pueden
descubrirse al nacer. Con excepcidon del mongolismo son relativamente
pocas las malformaciones congenitas que pueden atribuirse a genses es -

pecificos o anomalias cromosémicas autosémicas.
CROMOSOMAS Y SUS ALTERACIONES.

L.a citogenética es la ciencia formada originalimente por la ge -
nética y la citologia. L.a citogenética humana moderna se inici6 en -
1956 cuando Tjio y Levan, empleando técnicas que originalmente habian
sido diseiiadas para usar con Otros organismos, demostraron, la pre- -
gsencia de 46 cromosfmas en fibroblastos humanos cultivados.

l.a citogenética y todavia durable periodo de crecimiento con -

la introduccién de una técnica de coloracién fluorescente que permiti6 -
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identificar cada uno de los 22 pares de cromos6mas no ligados al sexo
(autosémas) y los 2 cromosdmas sexuales (XX en la mujer y X¥ en el
vardn).

Desde entonces se han elaborado procediimientos de tinsidén que
suininistra nuevos datos sobre las peculiaridades de cada par de cromo
somas, y aun de regiones individuales dentro de los cromosomas.

Se perfeccionaron métodos para cultivar cromosomas de los fi
broblastos de la piel, células de la facia, médula Osea y linfocitos de-
sangre periférica. Los linfocitos de la sangre ademds de ser muy ac -

cesible pueden ser cultivados en aproximadamente 3 dfas.

METODO DE CULTIVO TISULAR. - Se¢ obtiene una muestra de
sangre venosa heparinizada dos horas despuds de haber comido si esto
es posible cuidando que se conserve estéril. Se agrega fitohemaglutini-
na una mucoproteina extraida de las judfas rojas, lo que estimula la -
divisién de los pequeiios linfocitos y su multiplicacién. Los granuloci -
tos mueren y desaparecen presentandose la sedimentacién de los hema
ties estos pueden ser eliminados por decantacidn o centrifugacitn lige -
ra. La suspensi6n linfocitica separada es agregada entonces a un me -
dio de cultivo que contenga antibiSticos y antimicéticos.

Después de aproximadamente 3 dias de incubacitn, se agrega
colquicina. Fsto detiene la divisitn en la etapa de la metafase y a con
tinuacion los cromosomas se condensan y se separan, quedando visi- -
bles. Después de dos horas de exposicion a la colquicina, se agrega -

una solucidn hipoténica de citrato de sodio. Esto hincha las células y -




) L5

separa los cromosomas dentro de las mismas. A continuacién se colo-
ca una gota de la suspensién del cultivo sobre una laminilla y se pre -
siona con el portaobjetos o se seca con aire. La tincidn y examen bajo
el microscopio 6prico de alto poder mostrard las c€lulas en division y-

SUS CroMmoOSOMas.
SINDROMIE DiZ DOWN.

Bl Sindrome de I.angdon Down, ha constitufdo uno de ios mayo
res enigmas de la medicina. i.as diferentes opiniones médicas a cerca
de éste Sindrome, han ocasionado cambios en la terminologis, propo- -
niéndose denominaciones como:

Sindrome de Down.

Acromicria Congénita.

Amnesia Peristética.

Displasia IFetal General izada.

Anomalia de la Trisomia 21.

Sindrome de la Trisomfa T - 21

Idiocia Furfuricea.

TRISOMIA 21
(SINDROME, DE DOWN;.

"Bl Sidrome de Down, mongolismo, es une de los Sindrsa- -
mes de malformacién més ficibinente reconocibles y tiene una frecuen -~
cia de aproximadamente uno de cada 000 recién nacidos.

En pacientes afectados por el Sfndrome de Down se han encon-
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trado abcrraciones cromosémicas de trisomia, translocacién y mosaicis
mo. L.a gran mayorfa de los pacientes afectados por éste Sindrome tie-
nen 47 cromosomas y cariotipo de trisomfz% 21, aproximadamente 5 a -
LO% tienen translocacitn de cromwosomas afectando & material cromoso -
miético 21 adicional, y otro 3% presenta cariotipo de masaico™. (1)
Trisomfa 21l.- "La trisomfa para el cromogoma 21 estd asocia
da con el mongolismo o Sindrome de Down. Las excepciones son suma-
mente raras. El niflo afectado presenta los signos tipicos siguientes:
deficiencia mental, epicanto, aberturas palpebrales oblicuas, lengua en-

protusion y agrandada y pliegues transversales en las palmas de las -

manos, asi como muchos otros rasgos tipicos". (2}
ANTECEDENTES DE SINDROME DE DOWN.

El Sindrome de Langdon Down, se reconocié hace aproximada -
mente un siglo como entidad nosolOgica; se habfa identificado con un -
nombre impropio y fué explicado etiolégicamente hace veintidn afios.

En 1866 el mé&dico John Langdon Down, siendo en ésa época -
Director del Asilo para Retrasados Mentales de Earlsweod en Surrey, -
Inglaterra, por primera vez describid el Sindrome de Down, llaméndolo
mongolismo. Segln éste investigador, el mongolismo representaba una -~
forma de regresiodn al estado primario del hombre, semejante o la raza

mongsdlica; clasificé los diversos tipos de idiocia congénita en etiope,

(L) Sidney B. FFinn
(2) Gustavson 1964; IHall 1962.
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malayo e indoamericano.

Pairtiendo de la base de que: "es dificil considerar a €stos ni--

H

fios como hijos de-curopeos o creer que los mongoloides y sus herma
nog normales sean hijos de los mismos padres', hace una descripcion.-

cligica cuando afirma que: "su cabello no es negro como el de la ver

dadera raza mongdlica, sine castailo, ralo y lacio; la cara chata, am -
plia y sin prominencias; las mejillas redondeadas y extendidas lateral -
mente; los ojos son oblicuos, v los cantog estan mas separados entre -
si, que los niflos normales: la hendidura palpebral es muy . ccha. -

La frente presenta pliegues iransversales debido a la constiiwe ayuda

del mdsculo occipitofrontal a los misculos clevadores de los pirpados

1

para mantener en funcionamiento el mecanismo de ia abertura de los
ojos; los labios son anchos vy gruesos con fisuras transversales; la len-
gua es larga, gruesa y muy dspera. l.a nariz es pequefic = la 0% tie-
ne un tinte ligeramente amariliento, poco elistica, dandce la sensacifn-
de ser demasiado amplia para el cuerpo"

El doctor Edouasrd Seguin, de Francia, fué otro quien reconi-
ci¢ clinicamente el Sindrome por primera vez en L840, dando una des-
cripcidn detallada veinte afios mas tarde, en su libro "i.a idiocis = wu-
tratamiento por métodos Psicol6gicog”, se oponfa a la analogfa mongdli
ca aduciendo que ¢! parecido se debiz simplemente a una reduccitn o -
acortamiento de la picl en el moargen del pidrpado. Igualments atribuie -

en el wasiorne una forma de cretinismo {urfurdceo' describiendo 1o

apariencia tipica de la picl como rosada, lacticinosa y descamada, con
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un defecto del tegumento externo que se hace mids notorio en las defor
midades de los dedos y ¢ la naviz, labios y lengua hendidos y una - -
conjuntiva roja y ectdpica que se proyecta para suplir la escaces de la
piel en el borde de los pérpadoes.

El doctor Torres del Toro advierte que la primera comunica -
cién médica sobre ¢l mongolismo, se present6 en un congreso efectuado

en Edimburgo en 1875; en ella, los doctores John Frazer y Arthur -

Mitchell llamaron la atencidn sobre la corta vida de los mongdlicos y

su tendencia marcada a la braquicefdlca. Posteriormente otros investi

gadores aportaron sus observaciones para completar el cuadro clinico.

El doctor G. E. Shuttleworth fué uno de log primevos en sugerir la -~
existencia de un defecto congénito e introducir el término ""nifo incom -
pleto. El mismo advertia que muchas victimas de este mal eran los -
postreros de una larga prole y otros eran hijos de madres en la proxi
midad de climaterio. Finalmente llegé a la conclusién de que el trastor
no obedecfa a una disminucién de la potencia reproductora.

En una serie de aportaciones sucesivas se describieron deter -
minadas caracterfsticas en la dltima década del siglo diecinueve: Robert
Jones, los rasgos tipicos de la boca y la mandibula; el doctor Charles-
AL Oliver, los ojos; el doctor Telford Smith, las manos, observando -
ademds como caracterfsticas el meiiique curvo, aspecto que fué discuti
do también por West en 1901; constituyendo ambos un anélisis para el-
estudio del Sindrome de Down.

Garrod, Thompson y Fenell describieron y asociaron la altera
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cién congénita del corazon.

Pronto aparecieron en forma periddica, documentos sobre el -
mongolismo en revistas médicas por todo el mundo.

Otros especialistas de principio de siglo que analizavron este -
Sindrome fueron: Alberti, Barr y Herrman.

La siguiente década se destacd por una serie de investigacio- -
nes. cada una de las cuales enfatizaba un aspecto diferente de la condi
cién del mongolisimo. Sin embargo, todavia hacia 1920 se crefa en s -
teorfa de la regresién al hombre primitivo; mas de diez ahos después -
los cientificos dirigieron su atencidn al estudio de las aberraciones cro
mosOGmicas, aungue no disponian de técnicas ciroifuicas adecuadas para
aclarar los problemas biol6gicos.

Los doctores Lejeune, Gautier y Turpin llegarén a la conclu- -
si6én por medio del cariotipo, que la causa etioldgica se debfa a un cro
mosoma extra. Estudios posteriores realizados en 1960 y 1961 por - -
Penrose y otros investigadores méas, descubrieron la trisomia por trang
locacién y el mosaicismo.

Midltiples han sido los esfuerzos desplegados en forma indivi- -
dual dentro de la investigacidn y descripcién del Sindrome de Down des
de el siglo pasado. La biisqueda incesante por descubrir nuevos méto--
dos y técnicas en la valoracidn del Sindrome, por parte de grupos in--
terdisciplinarios han continuado en nuestros dias convirtiendose en una-
constante superacidn y perfeccionamiento que rebasa toda idea de escep

ticismo o desilusion.
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' CAPITULO 1I
EMBRIOLOGIA GENERAL

GAMETOGENESIS,

El desarrollo de un individuo comienza con la fecundacion, -
fenotmeno por virtud del cual dos células muy especializadas, el esper
matozoo del varon y el oocito de la mujer, se unen y dan origen a --
nuevo organismo, el cigoto,

Como preparacion para la posible fecundacion, las células -
germinativas masculinas y femeninas experimentan cierto cambio en -
los que participan los cromosomas ademés del citoplasma.

Estos cambios son:

1, - Disminuir el ndmero de cronosomas a la mitad de los -
que presenta la célula somdtica; esto cg do 46 a 23.

Esto sc logra por dos divisiones especializadas llamadas di-
vigiones meitticas ¢ de maduracitn,

2.~ Modificar las células germinativas preparandolas para -
la fecundacion., La célula germinariva masculina en etapa inicial es --
voluminosa y redonda, pierde practicamentc todo el citoplasma y ad--
quiere cabeza, cuello y cola, La célula germinativa femenina, por lo-

contrario, se torna gradualmente mayor al aumentar el citoplasma,
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PRIMERA DIVISION MEIOTICA,

Inmediatamente antes de comenzar o primera division meio-
tica, las ccéiulas germinativas primordiales duplican el DNA, En con--
secucncia, al comenzar la division, las células poseen ¢l doble de la-
cantidad normal de DNA y cada uno de los 46 cromosomas es doble, -
El primer cardcter de la meiosis es el apareamiento de ]os CTomoso-
mas homologos, La formacith de pares es exacto y puntso pyw wanic -
excepto para la combinacitn de X-Y, IL.as regiones del centrimero de
los cromosomas homoOlogos no presentan aparecamiento, dado gue cada
cromosoma considerado aisladamente tiene estructura doble y posee -
dos cromdtides, el par homologo incluye cuatro cromdtides,

La segunda caracterfstica de la primera division rmeiotica -
es el intercambio de segmentos de cromdtides entre los dos cromoso
mas homologos apareados, Durante la separacion de los cromosomas-
homologos, los sitios de intercambio permanecen pasajeramente unidos
y la estructura cromosOmica tiene en estas circunstancias aspecto de -
X y sc Dama Quiasma, El quiasma es la expresion morfologica de un-
fendmeno genético, llamado entrecruzamiento ¢ traslocacion reclproca-
normal, durante el cual hay intercambio de bloques de genes cntyc cro
mosomas homologos., Mientras tanto, la separacitn continda hasta la -
etapa de diacinesia, en la cual se identifican clarament.> 10s cromosc-
mas enrollados y parcialmente separados,

En la metafase los dos miembros de cada par se orientan




22

en ¢l huso, y en periodos ulteriores emigran hacia polos opuestos de
la célula,

Terminada la primera division meidtics, cada celula incluye
un miembro de cada par de cromosomas, dce esta mancra tiene 23 -~

cromosomas de cstructura doble,
SEGUNDA DIVISION MEIOTICA,

Antes de esta division, no hay sihtesis de DNA,

LLos 23 cromosomas de cstructura doble se dividen por el -
centrOmero y cada una de las c@lulas hijas recién formadas recibe —
23 cromosomas,

A causa de cstas divisiones meidticas, el oocito primario -~
origina 4 cé€lulas hijas, cada una de cllas con 22 cromosomas mds un
cromosoma X, solo una de estas células llegard a convertirse en ooci
to maduro, los tres restantes, en cuerpos polares apenas reciben cito
plasma y presentan degeneracion ulterior, El espermatocito primario-
origina dos c¢lulas hijas, con 22 autosomas y un cromosoma X, y dos
células hijas con 22 autosomas y un cromosoma Y,

CAMBIOS MORFOL.OGICOS DURANTE LA MADURACION DE

LAS CELULAS GERMINATIVAS,

Se congldera que las células germinativas maduras masculi--
nas y femeninas son descendicntes deo las células germinativas primor-

diales, que en los cembriones humanos aparece en la pared del saco -
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vitelino hacia da rercera semana del desarrollo. Estas células, emigran

por movimiecntos amiboidcos del saco vitelino hacia las gonadas,

OOGENESIS.

MADURACION PRENATAL,

Cuando las células germinativas primordiales han llegado a -~
las gonadas del producto genéticamente femenine, s¢ convieric por i
ferenciacion en oogonios, Cabe que todos los ocgonios de un acdmulo --
provengan de una célula germinativa primordial pero se supone que las-
células epiteliales se originan del epitelio superficiai,

La mayor parte de los oogonios siguen dividiendose pero algu
nos de ellos se convierten por diferenciacion en oocitos primarios mu—
cho mds voluminosos, que para el tercer mes de desarrolic embriona—
rio se presentan de manera principal en las capas profundas de las go-
nadas,

El oocito primario, con las células epiteliales que lo rodean-

se llama foliculo primario.

MADURACION POSNATAL

Periodo de Dictioteno, ectapa de reposo entre la profase y la-
metafase caracterizada por disposicion de la cromatina a manera de -~
red de encaje.

Durante la nificz la mayor paree de los oocitos experimentun-

atresia, Unicamente en esta ctapa los folfculos primarios se convierten
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en folfculos maduros de Graaf y los ococitos primarios terminan la pri
mera division meiotica, l.as células epiteliales adyacentes, Hamadas -
células foliculares sc¢ tornan cdbicas, En esta etapa inicial, las célu--
las foliculares estan en contacto Intimo con €]l oocito, pero proanto se -
deposita sobre la superficic del mismo, una capa material celular que
consiste en mucopolisacdridos., Esta substancia poco a poco aumenta -
de grosor la cual forma la zona pelacida, Ulteriormente aparecen cavi
dades ocupadas por liquido entre las células foliculares y al fusionarse
los espacios se forma el antro folicular © cavidad del folfculo. En es-
ta etapa inicial el antro es semilunay, las células foliculares que ro--
dean al oocito permanecen fhtegros y forman e! cumuio cophorus. Al~—-
canzada la madurez, el foliculo se llama folfcuwlo de Graaf, estd rodea-
do de dos capas de tejido conectivo: una capa celular interna, la teca—
interna con vasos sanguincos abundantes y una capa fibrosa externa, la
teca externa, La teca interna O gldndula tecal se considera una fuente-
principal de estrogeno.

En el momento en que el vocito secundario presenta forma--

cion de huso, ocurre ovulacidn y el oocito es expulsado del ovario,
ESPERMATOGENESIS,

En el neonato, puede identificarse en los cordones sexuales -
primitivos maxizos del testfculo en forma de ceélulas voluminosas y pd-
lidas rodeadas de clutas de sastén, EBstas dltimas se convierten en -

c¢lulas sustentaculares ¢ de Sertoli. Poco antes de la pubertad, los --
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cordones sexuales se tornan huccos y sc llaman conductivos O tubos -
seminfferos. ILas células germinativas primordiales originan esperma-
togonios, que sc convierten por diferenciacion en espermatocitos pri--
marios. Después de duplicar el DNA, estas células comienzan con la-
profase de la primera division meittica 6 de maduracion. Al terminar
la profase, que dura unos 16 dias, la célula pasa rdpidamente por --
las demds fases y después origina los dos espermatocitos secundarios,
Estas celulas empiezan inmediatamente la segunda division de madura-
cion 6 meiltica, quec da por resultado dos espermdtides.

Como consecuencia de las divisiones de maduracicn, la es~--
permdtida posee 23 cromosomas, y cantidad de DNA,

Las espermdtides experimentan una scrie de cambios que --
culmina con la produccion de espermatozoos., En el ser humano, el -
tiempo necesario para que el espermatogonio se convierta en esperma
tozoo maduro e¢s de 61 dfas., I.os espermatozoos completamente forma
dos llegan a la luz de los conductillos seminfferos, donde son empuja-
dos hacla el epididimo, posiblemente por la accion de los elementos -
contrdctiles en la pared de los tubos seminiferos, los espermatozoos-

alcanzan movilidad completa en el epididimo,

PRIMERA SEMANA DE DESARROLLO,
OVULACION Y CICI.O OVARICO,

En la fecha del a pubertad la mujer empiecza a prescntar ci-

clos menstruales regularcs; cstos ciclos, llamados ciclos sexuales, --
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son regulados por el hipotdlamo, Factores liberadores producidos por-
las células nerviosas del hipotdlamo act@an sobre las ce¢lulas de la ---
adenenohipOfisis, las cuales a su vez, secretan gonadotropinas, Estas -
hormonas, la hormona estimulante de los foliculos y la hormwona luteini
zante, estimulan y regulan los cambios ciclicos en el ovario.

La expulzion peritdica de un oocité y la maduracion regular -
de un cuerpo de follculos primardiales son los cambiog ciclicos del ova
rio que reciben el nombre de ciclo ovdrico,

La ovulaci6n ocurre una vez en cada ciclo aproximadamente -
14 dfas* 1 dfa antes de comenzar el siguiente periodo menstrual,

En caso de ocurrir la fecundacion del oocito, el cigoto en --
desarrollo secreta una hormona gonadotroOpica que impide la degenera--
cion del cuerpo amarillo, el cual sigue creciendo y forma el trofoblas-

to del embritn en desarrollio,
FECUNDACION,

Fénomeno por virtud delcual se fusionan los gametos femeni-
nos y masculing, ocurre en la region de la ampolla de la trompa de --
falorio,

l.os espermatozoos pasan rdpidamente de la vagina al dtero y
después a las trompas de falopio, Probablemente este ascenso rdpido -
sea causado por contracciones de las capas masculares del Gtero y de-
la trompa de falopio con la ayuda de propulsion por la cola de los es-

permatozoos. Al ser depositados en el aparato genital femenino los ~-

de
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espermarozoos son incapaces de fecundar 6vulos. Suelen experimentar-
un cambio llamado capacitacién, durante el cual probablemente se eli-
mina algo de revestimiento protector de la cabeza.

De 200 a 300 millones de espermatozoos depositados en el -
aparato genital de la mujer, solo 300 a 500 llegan al sitio de la fecun
dacién, Se necesita solo uno de ellos para la fecundacién, este esper -
matozoo fecundante atraviesa la primera barrera que protege al geme-
to femenino (corona radiante).

Una segunda barrera que protege al gemeto femenino es atra-
vesada por el espermatozoo con la ayuda de enzimas liberadas por el-
acrosoma.

Una vez que el espermatozoo toca esta segunda zona (zona - -

peliicida) se fija firmemente y la atravieza con rapidez.
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PENETRACION DE LA MEMBRANA CELULAR

En cuanto el espermatozzo se pone en contacto con la mem
brana dcl oocito, se fusionan las dos membranas plasmditicas. En el -
ser humano entran cn cl citoplasma del oocito 1la cabeza y la cola del-
‘espermatozoo, pero la membrana plasmatica q.ueda detrds de la super-
ficie del oocito.

En cuanto el espermatozoo se introduce en el oocito, este-
Gltimo termina su segunda divisiéon de maduracion y los cromosomas --
(22 mas X) se disponen en un nicleo vesicular, llamado pronfcleo feme
nino. Al propio tiempo el ooplasma se contrae y se torna visible un -
espacio perivitelino entre el oocito y,la zona peltcida,

Mientras tanto, el espermatozoo avanza hasta quedar muy-
proximo al pronGeleo femenino. El nhcleo se torna hinchado y forma--
el pronucleo masculino.

La cola del espermatozoo se desprende de la cabeza y de-
genera. Antes de que ocurra la fusion entre los pronficleos masculino-
y femenino (ambos haploides y que solo posee In DNA), cada prontcleo
dche duplicar su DNA. Inmediatamente después de la sintesis de DNA,-
los cromosomas se disponen en el huso y los 23 cromosomas maternos
y los 23 paternos (dobles) se hienden longitudinalmente en el centréme-
ro como en una division mitética normal. l.as mitades resultantes se-
segregan al azar y se desplazan a los polos opuestos brindando asi a--

cada célila del cigoto el ntimecro normal de cromosomas y la cantidad -
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normal de DNA (2n).

Los resultados principales dc¢ la fecundacién son estos:

1.~ Restablecer el namero haploide de cromosomas, la mi-
tad procedente del padre y la mitad originada de la madre, en conse-—
cuencia el cigoto posee una nueva combinacién de cromosomas, diferen-
tes de la de ambos progenitores.

2.~ Regir el sexo de un individuo. Un espermatozoo que-
posee X producira embrién femenino (XX} y un espermatozoo que pre-
senta Y originard un embridén masculino (XY).

En consecuencia, el sexo cromosémico del embrién es re-
gido en la fecundaci6n,

3.- Comienza la Segmentacion. Cuando no ocurre fecunda

ci6n, el oocito suele degenerar en término de 24 horas de la ovulacion.

SEGMENTACION

Cuando el cigoto ha llegado al periodo bicelular, unas 30-
horas después de la fecundaci6én, experimenta una serie de divisiones-
mitéticas que aumentan rapidamente el nimero de células, que se tor-
nan més pequeilas con cada division de segmentacion se llaman blas -
témeras. Después de cierto nimero de divisiones el cigoto guarda---
gemejanza con una mora y se llama mdrula.

Este cigoto humano alcanza el perfodo de dos células 30-

horas despuds de la fecundacion aproximoadainors
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Conforme progresa la segmentacion, el cigoto desciewxie--
por la trompa de Falopio y, al alcanzar el geri’odo de 12 a 16 células,
consiste en un grupo de células centrales, la mora celular interna, y
una capa circundante, la masa celulas externa. Se ha comprobado --—
que la masa celular interna origina los tejidos del embrién, y la ma--
sa celular externa forma el trofoblasto, que ulteriormente se conver--
tird en una placenta. Se considera que la mérula llega a la cavidad--

del dtero cuando tiene de 12 a 16 células.
FORMACION DEIL, BLASTOCITO.

En la etapa en que la mérula entra en la cavidad del Gte-
ro, comienza a introducirse liquido por la zona pelicida hacia los es-
pacios intercelulares de la masa interna; gradualmente los espacios--
intercelulares confluyen y, por Gltimo, se forma una cavidad, el blag
tocele. En esta etapa, la zona pelacida desaparece rapidamente y el
cigoto se llama blastocisto. Las células de la masa interna, en esta
fase llamada embrioblasto, estdn situadas en un polo, y las de la ma
ga celular externa, o trofoblasto, se aplanan y forman la pared epite-
lial del blastocisto.

En el ser humano las células trofoblasticas sobre el polo
del embrion comienza a introducirse sobre las células epiteliales de-
la mucosa uterina aproximadamente en el sexto dia, Cabe que la pe-

netracién y la erosion ulterior de las células epiteliales de la muco—
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sa resultan de enzimas proteoliticas producidas por c¢l trofoblasto.

Sin embargo, la mucosa uterina facilita la acci6n trofoblas
tica del blastocito, de manera que la implantacién es resultado de ac—
ciéon mutua trofoblastica y endometrial. Para el final de la primera-—
semana de desarrollo el cigoto humano ha pasado por las etapas de ---

moérula y blastocisto y ha comenzado la nidacién en la mucosa uterina.
UTERO EN LA ETAPA DE NIDACION,

La pared del (tero consiste en tres capas:
1.- Endometrio o mucosa que reviste el interior de la pa-
red.
2.- Miométrico, capa gruesa de mdasculo liso
3.- Perimetrio, el revestimiento peritoneal quc cubre la--
porcién externa de la pared.

Al ocurrir la nidacién la mucosa del Gtero se encuentra--

en la fase secretoria progestacional, la cuil depende de la accién de-

la progresterona, hormona elaborada por el cuerpo amarillo.
SEGUNDA SEMANA DE DESARROLLO.

Durante la segunda semana de desarrollo, el blastocistc--
humano se ha introducido en la mucosa uterina, y trofoblasio y embri::

blasto comienzan su desarrollo especifico. EIl trofoblasto se introduce

cada vez més profundamente en el endometrio y se diferencia en sin-—
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citiotrofoblasto y citotrofoblasto; las células del cmbrioblasto forman---
las capas germinativas ectodérmicas y endodérmica, las cuales consti-
tuyen ¢l disco germinativo bilaminar.

Ya hacia el final de la segunda semana, el disco germina-
tivo estd formado por dos discos celulares en’ aposici(-Sn: capa germina-
tiva ectodérmica, que forma el suelo de la cavidad amniética en creci-
miento, y capa gcrm‘mar.iVa endodérmica, que forma el techo de saco--
vitelino secundario. En la porcién cefdlica, el disco endodérmico mues
tra un pequeiio engrosamiento llamado lamina procordal; se trata de --
una zona de células cilindricas intimamente unidas al disco ectodérmi-

co suprayacente.
TERCERA SEMANA DE DESARROLLO.

El acontecimiento més caracteristico que ocurre durante--
la tercera semana de desarrollo es la formacion de la linea primitiva-
en la superficie del ectodermo. El extremo cefdlico de esta linea, --
llamada nudo primitivo 6 de Hensen, consiste en una zona elevada al--
rededor de una fosita.

Cuando las células han experimentado invaginacion.emigran
lateralmente entre las capas ectodérmica y endodérmica y forman una-
capa intermedia, llamada capa germinativa mesodérmica. Las células
que se extienden desde la fosita primitiva hasta 1o Iamina  procordal--

forman una prolongacién a manera de tubo, llamada prolongacién cefa-
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notocordal.
Al comenzar la tercera semana, el trofoblasto se carac-—
por abundantes troncos de las vellosidades primarias, que con-

en centro citotrofoblastico cubjerto de una capa delgada de sin—

Para ¢! final de la tercera semana las células mesodér--

en cl centro de la vellocidad comienzan a transformarse por di

ferenciacion en células sanguineas y en vasos sanguineos de pequefio--

calibre, lo cual forma el sistema capilar velloso. Estos vasos a su-

vez, establecen contacto con el sistema circulatorio intraembrionario-~

conectando asi la placenta y el embrioén.

DIFERENCIACION DE LAS HOJAS GERMINATIVAS Y APA
RICION DE LA FORMA CORPORAL.
( CUARTA A OCTAVAS SEMANAS DE DESARROLLOQO)

Durante la cuarta a la octava semana de desarrollo, eta-

pa lamada "perifodo embrionario’, cada una de las hojas germinativas

da origen a varios tejidos y drganos especfificos.

Capa ectodérmica - origina los Organos y estructuris ---

que mantienen el contacto con el mundo exterior.

1.- Sistema nervioso central.
2.- Sistema nervioso periférico
J.- Epitelio sensorial de oldo, narfz y ojo.

4,- Epidermis que incluye pelo y ufias.
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5.- Glindulas subcuténeas.
6.~ Glandula mamaria
7 .~ Hipdfisis

8.- -Esmalte dental.

La capa germinativa mesodérmica, se considera que los--
siguientes tejidos y organos derivan del mesodermo:

1.- Tejido conectivo, cartilago y hueso.

2.~ Masculos estriados vy lisos.

3.~ Celulas sanguineas y linfaticas y paredes del corazon.

4, - Vasos linfaticos y sanguineos.

5.~ Riflones, godnadas y conductos correspondientes.,

6.~ Porcién cortical de la glandula suprarrenal.

7.- Bazo.

Capa germinativa Endodérmica.

Encorvamiento del embrion (cefalocaudal)

Causado principalmente por el crecimiento longitudinal ra-
pido del Sistema nervioso central (derivado extodérmico).

1.~ Revestimiento epitelial del integtino primitivo y las --
porciones intraembrionarias de alantoides y conducto vitelino.

2.~ Parénquima de amigdalas, tiroides, paratiroides, timo
higado y plncreas.

3.~ Revestimiento epitelial de parte de la vejiga y la ure-



tea,
4., - Revestimiento epitelial de la caja del timpano y la --

trompa de eustaquio.

DESARROLLO DEL FETO.

(TERCERO A DECIMO MESES DE DESARROLLOj,

El periodo entre el comicnzo del tercer mes hasta el fi--
nal de la vida intrauterina se llama Periodo Fetal. Sc caracteriza --
por maduracién de los tejidos y 6rganos y crecimiento .inivo del cuer
po .

Durante este periodo ocurren malformaciones escasas 6 -
ningunas, aunque la muerte celular causada por los factores citotoxi--
cos puede originar trastornos funcionales posnatales.

Se conside‘ra que la duraci6én de la gestacion es de 280 -
dias a 40 semanas después de comienzo de la dltima mestruacion, 6, -
de manera mas exacta, 266 dfas 6 38 semanas después de la fecunda
cién.

Una de las modificaciones mé&s notables que ocurren en-
la vida fetal es que el desarrollo de la cabeza se torna mas lento en

comparacién con el resto del cuerpo.
CAMBIOS SEGUN LOS MESES

Durante el tercer mes la cara adquiere aspecto més hu-



mano. Los ojos, en etapa inicial orientados latcralmente, quedan si-
tuados en la superficie ventral de la cara; las orejas situadas cerca--
dc su posicion definitiva a los lados de la cabeza, las extremidades --
alcanzan su longitud adecuada en comparacion con el resto del cuerpo-
aunque los inferiores son aln algo mdas cortos, v menos desarrollados
que los superiores; por Gltimo, los genitales externos se desarrolian-—
lo suficiente para que en la decimosegunda semana pueda estimarse el
sexo del feto potr inspeccion. En esta etapa inicial, las asas intes--
tinales causan tumefaccién voluminosa en el cord6n umbilical, pero --
para la decimoprimera semana se retraen hacia la cavidad abdominal.

Al final del tercer mes puede desencadenarse actividad -
refleja en fetos abortados, lo cual indica muscular. Sin embargo ---
estos movimientos son tan pequefios que la madre no los percibe.

En el cuarto y quinto mes el feto aumenta de longitud --
riapidamente y hacia el final de la primera mitad de la vida intraute--
rina esto es: 50 por 100 de la longitud del neonato, aproximadamente.

Sin embargo, el peso del feto aumenta poco durante este-
periodo, y para el final del quinto mes todavia no alcanza 500 g.

El feto estd cubierto de vello delicado Ulamado lanugo; -
también son visibles las cejas y el cabello. Durante el quinto mes--
los movimientos del feto suelen ser potentemente identificados por la-
madre.

Durante la segunda mitad de la vida intrauterina el peso
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fetal aumenta mucho, particularmente en Ios dos v medio dltimos me--
scs, cuando adquiere 50 por 100 del peso a té&rmino (alrededor dec 3 200
g.). Durante c¢l sexio mes el feto tiene el aspecto inicial arrugado, --
por la falta de tejido conectivo subyacente; la piel es rojiza. Un feto--
nacido durante el sexto mes ¢ en Ia primera mitad del séptimo tiene--—
gran dificultad para sobrevivir., Aunque pueden funcionar varjos siste--
mas de la economis, el aparato reospiratorio v el gistema nervioso cer-
tiral; no se han diferenciado lo suficiente y ain no se ha establecido de
manera completa la coordinacién entre ambos.

En los dos altimos meses se redondea el contorno corporal
al depositarse grasa subcutfnea.

Para el final de la vida intrauterina la piel estd cubierta--
de una substancia grasgosa blanquesina, lamada vernix caseosa 6 unto-
sebaceo, esta constituida por los productos de secrecion ‘de las glandu-
las sebéceas.

Cuando el fero tiene 28 semanas de edad puede sobrevivir
aunque con gran dificultad

Al finalizar el décimo mes lunar, el créneo tiene mayor
circunferencia que cualquier otra porcién del cuerpo, hecho importante
en cuanto a su paso por el conducto del parto.

En la fecha del nacimiento se indica de manera més exac

ta como 266 dias 6 38 semanas después de la fecundacion.
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ETIOLOGIA DEL SINDROME DE DOWN,

En la actualidad se estima que alrededor del 10% de las--
malformaciones humanas conocidas dependen de factores ambientales, -
y 90% adicional de fatores genéticos y cromosémicos.

La doctora Carneval.- (I), expresa que en realidad, es --
dificil demostrar objetivamente que el cromosoma extra del nifio -----
trisémico sea materno o paterno, ya que estudios hechos sobre la ---
"no disyuncion" demuestran que ésta ocurre aproximadamente en una--
tercera parte en el padre y en las dos terceras restantes a la madre,

Lejeune, sefiala que si la fecundacién ocurre temprana---
mente antes de que el proceso enzimadtico esté listo, la separaciéon --
de los centrémeros pueden fallar y producirse una ''no disyuncién' --—
mecanismo por el cual ambos cromosomas del par emigran hacia el-—
mismo polo celular. En caso de fecundacién retardada de el mecanis
mo meiodtico no estimulado a su debido tiempo podrfa bloquearse sin-
progresar la divisién y producirse una triploidia, es decir, un cigoto
con sesenta y nueve cromosomas,

El hecho de que los ovocitos primarios perduren desde--
¢l nacimiento hasta el momento de su ovulacién en una fase de la  --
meiosis, expuestos a factores exteirnos que favorecen la '"no disyun--
cion'", condiciona que el riesgo para éste accidente sea elevado a la-
mayor edad de la madre,

En el caso particular del cromosoma 21, el mecanismo-
(I). -~ De México,
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de la "no disyuncién',. por el cual los dos cromosomas 21, emigran a-
un polo de la célula durante la segunda division meiética, produce tres
tipos alternativos de gametos: uno normal, otro con dos cromosomas--
veintiuno y un tercero carente de cromosoma veintiuno.

La fertilizacién del gameto con veinticuatro cromosomas -
y dos tipos veintiuno, produciri un cigoto con cuarenta y siete cromo-
somas, portador dc una trisomia 21 y por lo tanto, un producto con ¢l
cuadro étnico del Sindrome de Down.

La fertilizaci6én del gameto sin recibir el cromesoma vein
tiuno, producird un cigoto monosémico veintiuno, que por su misma nd
turaleza resultard en un aborto, En resumen, la Trisomia 21 Regula-
se origina por la "no disyuncién" del par veintiuno durante la ovogéne-
sis y este fen6meno ocurre con mis frecuencia en mujeres de edad --
avanzada,

En estos casos sabemos que el factor cronoldgico es im-
portante y para el consejo genético se puede decir que el riesgo ir§--
aumentando conforme avanza la edad de la madre. En los casos de--
hijos de madres joévenes se ha hablado de genes pegajosos que favore-
cen la "no disyuncién'' o bien seglin las investigaciones de Lejeune, --
de una asincronia cn el proceso de meiosis con respecto a sus estf--~
mulos desencadenantes.,

Ahora bien la trisomfa 21 ocurre con una frecuencia rela

tivamente clevada sin cursar con los patrones de la herencia mendelin
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na o coincidir con los indices regulares de mutaciones, sin embargo --
tiene una gran importancia la intervenci6én de la edad de la madre, ---
pués la frecuencia de la trisomia 21 aumenta con ella: 0.5 por 1.000 -
antes de los 30 afios, 4 por 1000 despuc¢s de los 35 afios y 20 por 1.000
después de los 45 afios; como término medio, un trisémico 21 de cada-
tres nace de una madre de mis de cuarenta afios. Parece que la edad
de la madre no tiene importancia si s¢ trata de una translocacién, si~
bien resulta dificil establecer una relacién concluyente porque los labo-
ratorios de citogenéticos no han efectuado hasta ahora amplios estudios
de las familias de tris6micos 21.

Sin embargo la posibilidad de encontrar una translocacion-
en una madre joven de trisémico 21 es ciertamente mucho mayor que-
en una madre de edad avanzada y por ello es conveniente realizar un-
examen cromosémico de las familias de trisémicos 21 nacidos de una--
madre joven., La edad del padre no parece desempefiar papel alguno -
en la apariciéon de la trisomia 21.

En general puede sefialarse que la naturaleza cromosémi-
ca de esta enfermedad fue sospechada hace tiempo basada en tres ti--
pos de datos: informacién relacionada con gemelos, reproduccion de -
madres trisémicas y acumulacién de casos en ciertas familias, De--
esta manera, de acuerdo a la informacién acumulada en la literatura-
se muestra en cl cuadro (L) el dato mis sobresaliente es el de que--

gemelos dicigotos habitualmente son discordantes para la enfermedad -
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v los monocigotos siempre son semejantes. Este resultado excluye un

efecto especifico de tipo congenito durante el desarrollo fetal.

Cuadro (I) Parejas de gemelos con afeccién trisémica G
Datos recopilados por Lejeune

Trisomia Trisomia NGmero
en uno en ambos de parejas,
Dicigotos 99 0 59
(sexo diferente)
Monocigotos 0 13 13

(del mismo sexo y con prue
bas de identidad)

Dicigotos probables 36 3 39
(igual sexo)

No determinados 33 14 47
(Moneo o dicigoto)}

Total 128 30 158

Como se ha sefialado anteriormente, aln cuando raramen-
te mujeres trisomicas se reproducen se ha observado que la mitad de-
los descendientes de mujeres trisémicas son de aspecto normal y la -
otra mitad estan afectados.

Se ha sefialado previamente que el mecanismo por el cual
se produce la trisomia obedece a una falla en la disyuncién cromoso--

mica durante lu melosis producicndo gametos anoimales.
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MOSAICO

El mecanismo de la “no disyuncion' que se realiza duran-
te la meiosis, también puedc ocurrir en ei curso de una mitosis des--
pués de la formacidn de un cigoto normal de 46 cromosomas. La "no
disyuncién" postcigética del cromosoma 21, produce una célula con 47-
cromosomas trisémica 21 y una monosémica de 45 cromosomas. La--
célula trisémica sigue dividiéndose y forma una poblacién de células-—
trisémicas, mientras que la monosémica que no es viable, muere sin-
reproducirse. Por otro lado, las células normales forman una pobla--
cién normal. El resultado final es un producto con dos poblaciones de
células: normales y trisémicas, es decir, un mosaico celular.

El cuadro fenotipico es variable segGn sea la proporcion -
de células normales y trisémicas, desde un Sindrome de Down comple-
to hasta un individuo aparentemente normal. En los casos de mosaico
celular es importante la investigaciér de radiaciones ionizantes, medi-
camentos o infecciones virales en las primeras semanas del embarazo,

que en un momento dado pudiera haber favorecido a la "no disyuncién”,
TRISOMIA 21 POR TRASI.OCACION.

Esta anomalfa cromosémica ocurre por fusién céntrica en
tre dos cromosomas acrocéntricos de los grupos "D" o "G', donde la
mayor parte de los brazos largos de un cromosoma a acrocéntrico -

se trasloca a los brazos cortos del otro acrocéncrico.
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El producto de la traslocacién que contienc una pequefia--
porcion de los brazos largos de uno y los brazos cortos del otro, es-
pequefio y generalmente se pierde. En los casos de trisomia 21 por -
traslocacion, lo mias frecuente es la traslocacion veintiuno pero tam-—
bién puede encontrarse una traslocacién entre dos "G'" veintiuno/veinti-
d6s o bien veintiuno/veintiuno. Durante la meiosis, la sinapsis entre-
las porciones homélogas es incompleta y se forma una cadena de tres
cromosomas cuyo comportamiento durante la separacion anafasica, pro
ducira cuatro tipos de gametos.

Si el gameto recibe los dos cromosomas normales y es—
fecundado el producto sera genotipica y fenotipicamente normal. Si —
recibe el cromosoma traslocado, su fecundacion producird un individuo
genotipicamente portador de una traslocacién balanceada y fenotipica--—
mente normal, Si por el contrario, el gameto fecundado contiene el--
cromosoma traslocado, mas el homologo veintiuno, el producto de la-
fecundacién ser4 trisomico veintiuno, y si tiene Gnicamente el homolo-
go "D", serd monos6mico veintiuno.

Si este accidente ocurre durante la meiosis, se dice que-
la traslocacion es de novo y el cariotipo de los padres es normal., --
Cuando la traslocacién es familiar, el cariotipo de los padres revela-
que uno de ellos es portador de la traslocacién balanceada.

Teéricamente, para el portador de esta traslocacién ba--
lanccada la probabilidad de tener un hijo normal, un portador y un --

trisémico, e¢s de uno en tres, ademdis de un namero de abortos corres




podientes a las monosomias; pero los resultados de las investigaciones
en familiag con traslocaciones continuan sin concordar con lo esperado,
Si la madre es portadora de la traslocacion, el riesgo de tener un hijo
trisémico, es de uno a cinco por ciento. Por el contrario, en los ca-
sos de portadores masculinos, el riesgo es de uno a dos por ciento.--
Esto podria explicarse por la diferente mecénica de la meiosis en el--
hombre que, como sugiere Lejeune, al ser continua facilita la separa-
ci6én balanceada de los homdlogos.

Otra explicacion puede ser la propuesta por Kiessler, ---
quien encontro una cuenta espermética baja y maltiples espermatozoi--
des anormales en un individuo portador de una traslocaciéon D/D. Es-
te investigador concluye que posiblemente las espermétides cromosémi
camente desbalanceadas sean incapaces de transformarse en esperma-
tozoides funcionantes. Cuando se trata de traslocaciones D/G, los --
riesgos para los portadores serfn los mencionados anterformente, sin
que esto influye en que el cromosoma "D" sea trcce, catorce o quin-
ce. Es conveniente mencionar que hasta la fecha en la mayorfa de-—
las traslocaciones D/veintiuno, el '"D" involucrado ha sido ¢l catorce;
se han reportado algunos casos de traslocaciones quince/veintiuno pe-
ro ninguna de trece/veintiuno.

En los casos de portadores de una traslocacién balancea-
da entre los cromosomas del grupo "“G", la probabilidad de tener hi-

jos afectados serd muy diferente si sc trata de una traslocacion vein-
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tiuno/veintidos, o veintiuno/veintiuno. Para las traslocaciones veintiuno/
veintidos, los riesgos son los mismos que los descritos para las tras-—
locaciones D/veintiuno; mientras que para los portadores de traslocacio-
nes balanceadas veintiuno/veintiuno, las posibilidades durante la gameto-
génesis serdn Gnicamente dos: que el gameto reciba el cromosoma tras-
locado y su fecundacién produsca un nifio trisémico o en su defecto, el-
producto menosémico serd un aborto. Por lo tanto este tipo de traslo-
cacién se ve que el riego para un portador es cincuenta por ciento de--

que sea un aborto, sin que existan posibilidades de tener un hijo nor--

mal,

MANIFESTACIONES Y ALTERACIONES

CLINICAS EN SINDROME DOWN,

L.a mayoria de las anomalias del Sindrome de Down, son-—
observadas desde el nacimiento. A medida que pasa el tiempo, las --
deficiencias son notorias, impidiendo que éste se desarrolle normalmen
te,

Se puede observar que desde el desarrollo prenatal empie-
za a aparecer un retardo entre la sexta y duodécima semana la anoma-
lia puede consistir especialmente en una malformacién de las estructu-
ras del crdneo con los consecuentcs efectos en el sistema nervioso cen
tral. El volumen del encéfalo estd moederadamente disminuido, sobre--

todo el cercebelo y neuroeje. [l ndmero de neuronas suele ser menor -

en la tercera capa cortical. Los nifios nacen poco antes de término, --
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con proporciones reducidas, pesando dos kilos y medio generalmente s -
Un estudio efectuado en un hospital vevelé que la mayoria de los nifios

con Sindrome de Down nacian antes de las 38 semanas de gestacion.
0jos

Una de las caracteristicas més prominentes en el sindrome
de Down, es la fisura palpebral. Se desconocen con certeza las cau--
sas del doblez del epicanto, seg(n Van der Scheer, es producto de ---
1a malformacion de los huesos nasales y de acuerdo con Benda, del --
subdesarrollo de los huesos faciales. Sin embargo, Lowe lo atribuye-
a cambios de la piel.

En el iris se encuentran ciertas manchas de color dorado
o blanquiscas llamadas manchas de Brushfield, ¢stas fueron descritas-
en 1924 por Thomas Brushfield. En 1908, Tredgold ya lo habfa obser-
vado cuando Langdon Down se lo hizo notar. Estas se localizan en-—
un anillo concéntrico a la pupila. Lowe observé hipoplasia en la ter-
cera parte externa en el 95% de sus pacientes. Al principio se creia
que Gstas manchas s6lo se observaban en ojos claros, pero lo que pa-
sa es que son menos visibles en los ojos obscuros.

La fr?cuencia con que aparece opacidades es bastante al-
ta se encuentra en forma de Y griega o escamas. Oster encontré --
un 87%.

El estrabismo es muy frecuente en ¢l Sfndrome de Down,
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casi sicmpre convergente. Segtn Lowe, el estrabismo se encuentra --
30 veces mds que en ia poblacién normal. Las causas de mayor fre—
cuencia son la miopia avanzada y las opacidades. Otras opiniones hi—
potéticas todavia sefialan que es ocacionado por el sistema nervioso----
central.,

El nistagmus o seudonistagmus también se atribuye a defec
tos oculares, pero se carece de elementos de investigacién. En los —
estudios oftalmoldgicos més amplios solo sc ha encontrado un 15% entre

la poblacion de Sindrome Down.
NARIZ Y OIDOS.

Los pacientes con Sindrome de Down estudiados desde el-
punto de vista del otorrinolaring6logo, presentan malformaciones de --
estructuras O6seas, mAis aparentes en el tercio medio de la cara y el—
piso medio del créneo, que ocasionan patologia muy variada, pero fun-
damentalmente trastornos rinoldgicos que indudablemente interfieren---
con el desarrollo integral de estos pacientes.

La nariz es variable en su forma, sin embargo, una do--
gus caracteristicas es cl puente nasal aplanado ya sea por el subdcsa-
rrollo de los huesos nasales o su ausencia. La parte cartilaginosa es
ancha y triangular. La mucosa e¢s grucsa, fluyendo el moco constan—

temente. Por lo general la nariz es pequeiia,

Acerca del ofdo y el pabellén auricular ha habido muchas-
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discusiones: En el tamaiio, en la implantacion y en algunos otros as--
nectos,  El pabellén auricular es generalmente pequefio; igualmente pa
sa con el doblez del antehélix, que es grueso y grande. La implan-—
tacién cs baja, sin embargo Oster debate este punto, También se ha-
encontrado, en estudios médicos realizados en México en 1973 por el-—
doctor Tomés 1. Azuara, que estos nifios presentan malformaciones en
el conducto auditivo inteino y otitis crénica; también se detectaron de-
formidades de cé6clea y conductos semicirculares.

Sin embargo, todos los profesionistas que tienen contacto
con estos pacientes, observan desde las primeras entrevistas, trastor
nos cuyas manifestaciones més importantes sor:

a). - Obstruccién nasal

b).- Respiracion oral.

c).- Rinolalia cerrada.

d). - Rinorrea anterior.

e}.- Ocasionalmente otitis media supurada.

CUELLO

Este aparenta ser corto y ensanchado, situacion propicia
da por la presencia de piel redundante en las superficies latcrales y-

dorsal del mismo, simulando adem&s aplanamiento de la nuca,
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EXTREMIDADES

Sus extremidades son cortas, las proporciones de los hue-
sos larpgos estan particularmente afectados. Sus dedos son reducidos--
cn el 609 de los casos, el meilique es curvo y casi siempre le falta--
la falangina., EIl pulgar es pequefio y de implantacién baja sus manos-
son planas y blandas. Las lineas de la mano y los patrones de der--
matoglifos tienen varios aspectos anormales. La llamada linea del --

corazdOn cn estos nifios es transversal y le Haman linea simiegcea.
TRONCO

El pecho parece ser redondo o en forma de quilla. Gene
ralmente hay aplanamiento del esternén. La espina dorsal no presen-
ta la curvatura normal y tiene tendencia a ser muy recta o con xifosis

dorsolumbar, A veces s6lo tiecnen once pares de costillas,
ABDOMEN

Este O6rgano lo tienc en forma de pesa, viéndose promgien
te en funcion de la ausencia de tono muscular. El higado se puede -~
palpar, en muchos casos de bajo de las costillas dado que el pecho es
pequeiio v por la atonfa muscuiar, muy frecuente la hernia umbili
cal, el doctor Benda reporta el 90Y7 de los casos con Cste padecimien

to.
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PELVIS

Presenta varias alteraciones; la superficie inclinada del -—
acettbulo se halla abatida, los huesos iliacos son grandes y se separan
lateralmente. El angulo iliaco en el Sindrome de Down, flucttia entre-
treinta y cincuenta y seis grados, mientras que en los normales es de
cuarenta y cuatro a sesenta y seis grados.

Caffey, en sus investigaciones, encuentra ésta alteracion--

en cuatro de cada cinco casos.
HIPOTONIA MUSCULAR

Osler sefiala que el 21% de los pacientes presentan hipoto-
nia muscular marcada, lo que explica el retardo del desarrollo motor:
la boca siempre estd abierta, hay xifosis y diastasis de los rectos, --

etc. La hipotonia muscular mejora a través de los afios.
PIEL

La picl de los nifios, segn estudios hechos por el doctor-
Macotela~-Ruiz, 1973, "es immadura al nacer, especialmente finay --
delgada con reacciones vasomotoras exageradas; se Infecta fdacilmente -
por las bacterias saproéfitas normales de la piel.

Con el tiempo se observa fotosensibilidad intensa y erite-—
ma exagerado en las superficies expuestas al sol, El aspecto general

de la piel es mas palido que el equivalente a individuos de la misma--
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raza y cdad, sin que pucda afirmarse que existe un trastorno definido-
de la pigmentacién, consistente, ya sea en una disminucién de melano-
citos en la capa basal de la epidermis o en alteraciones en la produc-
cion de la hormona hipoficiaria estimulante de los melanocitos o de ---
hormonas hipotaldmicas, Se prescnta el cutis marmorata-la piel pare-
ce amoratada- el eritema facial, las tcleangiectasias aplpebrales y del-
dorso, la delgadez de la epidermis en los primeros afios de la vida y-
la xerosis y estados ictiociformes posteriormente, asi como la hiper--
queratosis palmoplantar y las caracterfsticas especiales de los derma-
toglifos. La piel tiende a un envejecimiento prematuro, sobre todo a-
nivel de las zonas expuestas a las radiaciones solares. Existe engro-
samiento de la piel en la rodilla y en los surcos transversales en el—
dorso de los dedos de los pies. Las infecciones cutineas son muy -—

frecuentes, debido a una higiene defectuosa'.
CABELLO

Este generalmente es fino, lacio y sedoso; durante el cre-
cimiento el cabello se torna seco apareciendo la calvicie, Entre los--

anglosajones el cabello ticne muy poca pigmentacion,
GENITALES.

Los caractercs de los 6rganos genitales en los hombres--

con Sindrome de Down, se tipifican por tener el pene muy pequefio en-
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mayoria, asf como también, de cada cien casos s6lo a cincuenta de -~
cllos les descienden los testiculos y aunque se ven normales, nunca----
alcanzan su pleno desarrollo,

El vello pabico es escaso y en las axilag se carece de él.
Cuando adultos tienden a acumular tejido adiposo en el pecho y alrede-
dor del abdémen. En un alto grado de pacientes, la libido se encuen-
tra disminuida.

En las mujeres éstos caracteres aparecen tardfamente, La
menarquia se presenta posterior al perfodo normal a diferencia de ---
la menopausia que es a temprana cdad y, en todc éste perfodo,la mes
truacion es un tanto irregular. EI vello pGiblico es lacio y escaso, ---
destacando el clitoris por su tamafo, sin embargo, algunos investigado-

res opinan que lo mis comin es la hipoplasia en el mismo.
CORAZON

En 1894, Garrod descubrié la alta frecuencia de cardiopa-
tfas cn el Sindrome de Down. Lo cierto es que en este campo existen
muchas contradicciones: Algunos autores sefialan que el indice es bajo,
pero es producto de que un gran porcentaje de nifios con cardiopatfas -
mueren durante el primer afio de vida, Benda sefiala que las anoma--
lfas cardfacas se encuentran en un 609 de la poblacién con Sindrome --
de Down; Berp encontré un 569%. En los estudios realizados en Méx{~

co, el doctor Hamdan, cncontre un 46% de casos con cardiopatfas, En
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cuanto al tipo de cardiopatias gque mis se presentan son:

Persigtencia del conducto arterioso

Comunicacion intcrventricular,

Canal atrioventricular.

Subclavia derecha andmola

- Tetralogia de Fallot
- Estenosis pulmonar,

- Miocardiopatia .

HEMATOLOGICAS

Las alteraciones hematolégicas mas frecuentes observadas-
en pacientes con Sindrome de Down somn:
- Regulaci6n ineficaz de la granulopoyesis y segmentacion-
incompleta de los nicleos de los neutréfilos.
- Actividad aumentada de algunas enzimas de los eritroci-—
tos y de los leucocitos.
- Reacciones leucemoides.

- Leucemia aguda.

NEUROLOGICOS

Presenta afccciones importantes y generalizadas en tedo el
organismo como:

1.- En la motilidad voluntaria hay un déficit moderade de-
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fucrza muscular, simétrica y comparable en todos los
miembros.

2.- El tono muscular se encuentra muy disminuido y es el
factor que explica parte de los problemas motores de los--
primeros meses, por ejemplo, el que estos nifios no levan
ten la cabeza y se tarden en sentarse y en caminar,

3.~ La coordinacién de movimientos y el equiiibrio son --
funciones que se desarrollan lentamente.

4.- Los reflejos osteotendinosos no presentan alternaciones
importantes.

S5.- Los pares craneanos afectados son:

Par II en ¢l fondo de ojo se ha descrito cierta palidez de-
la retina.

Pares III, IV, y VI. Los movimientos oculares extrinse—
cos se encuentran frecuentemente alterados, y porecentaje-
bajo de nistagmus.

Par VHI, La audicién estd disminuida con frecuencia.

El resto de los pares craneanos por lo general no se en--

cuentran afectados.

DESARROLLO MENTAL Y CARACTERISTICAS

PSICOLOGICAS EN EL SINDROME DE DOWN,

El desarrollo mental y sociopsicoldgico de loa nifios con--
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;
sindrome de Down, depende fundamentalmente de los factores siguientes:

a).- Grado de madurez biol6gica del sistema nervioso cen-
tral cuando el niiio nace.

b).- Aspectos educativos (psicodindmicos y psicomotores).

c).- Terapéutica médica complementaria (antibiéticos, hor-
monas, vitaminicos).

No existiendo disminucién importante de la madurez bioid
gica del sistema nervioso central, la accidén complementaria de la terg_
péutica médica adecuada, combinada con el buen proceso educativo, --
permitira desarrollar satisfactoriamente las facultades meciitales de es-

tos niiios.,

Las pruebas psicométricas que se usan actualmente para-—

N
-determinar el grado de desarrollo mental de estos nifios son injusias e
incompletas, porque se basan en estindares muy estrictos y no consi—
deran la gran facilidad que tienen estos nifios para desarrollar excelen
tes ajustes sociales.

Existen diferencias sorprendentes entre el grado de des:-
rrollo mental del nifio que al mismo tiempo recibe educacion en su ca-
sa y en un instituto y del que solo la recibe en su casa o estd interna
do en una instituci6én. Los niflos del primer caso alcanzan un grado --
de desarrollo mental mayor que los segumnios.

L.a edad mental de los nifios con sindromme de Down, no co

rresponde forzosamente a su personalidad, pues su interaccién cmocio-

nal con otras personas les permite participar en las actividades socia-




les del medio que les rodea.

L.as caracteristicas psicoafectivas que tendra el nifio con--
sindrome de Down dependerin, en mucho, en ¢l medio en que se desen
vuelven.,

Si se les trata bien, son seres encantadores, afectuosos -
y tiernos, y si este buen trato se les proporciona, tanto institucional--
como familiarmente, la adaptabilidad social de éstos niflos serd sorpren
dente.

Las consideraciones anteriores antes no Influfan en el tra-
tamiento, por lo que se limitaba muchfsimo la posibilidad de ajuste so-
cial que estos niflos tienen, cuando un nifio con Sindrome de Down per-
cibe que es rechazado, se torna irritable, hurafio, con gran inestabili-
dad emocional y, lo que es més trascendente, rcstringe de modo im--
portante sus desarrollo mentales y sociopsicolégicos.

Es muy ventajoso, ademis de mejorar c¢l ambiente psicold
gico en el que dehe estar el nifio con el Sindrome de Down, comple---
mentarlo con un programa educacional y psicomotor que debe iniciarse
en la primera edad y prolongarse por perlodos largos durante la vida-
de ¢éstos nifios.

El programa psicomotor debe tratar principalmente de me
jorar la hipotonfa muscular tan caracterfstica en éstos nifios, lo que -
sc logra por medio de posturas, ejercicios musculares especiales para

fortalecer los grupos musculares de los miembros superiores, del tron
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co y de los miembros inferiores. Con ésto se logrard que el nifio pue
da adoptar una postura erccta y deambular antes de los dos afios y -

medio de edad, considerada como promedio para estos nifios.

Es importante insistir en que para garantizar el desarrollo

més satisfactorio posible de é&stos nifios, el tratamiento médico y el

proceso educativo, deben ser iniciados institucionalmente y en su me
dio familiar cn edades tempranas y prolongarse hasta la segunda y a-

veces hasta la tercera década de la vida.
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CAPITULO 1
PROBILEMAS BUCALES EN EL SINDROME
DE DOWN.,

ALTERATIONES BUCALESY L boca es importante cn re-
lacion con la facies en este sindrome. Esta ge encuentra permanente
mente cntreabicrta y por entre los labios gruesos vy deshidratados, fla-
ccidos y fisurados, sc asoma la lengua que no solo es escrotal, segin-
refiere Oster como uno de los signos patognomoénicos, sinc ademas, --

de mayor volumen que el normal,
ENCIA

Aunque se ha mencionado que el 90 por ciento de estos pa-
cientes presentan enfermedad periodontal, principalmente en la region--
anteroinferior, es cierto que existe en ellos cierto grado de "apifiamien
to' dentario y que esto puede ser causa de la inflamacién gingival, pe-
1o, en todo caso, Jo anterior es motivado por el desaseo de la zona---
y ne significa que estos pacientes presenten mayor "tendencia” a pade-
cer parodontopatias, al contrario estos enfermos sus encfas son més--
gruesas y resistentes y probablemente algo hiperplasicas.

Los dientes de estos enfermos se encuentran festoneadog—
por abundante tejido gingival, generalmente dc color rosa, y si acago-
muy poco inflimados, pero no mis que en una persona normal., La---

encfa en un corte sagital, parecerfa cuadrilonga. Su consistencia es-—
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cion de reposo lingual.

Por otra parte, la forma de la lengua de estos enfermos cs
redondeada o roma cn la punta y no termina desvaneciéndose como en--
las personas no afectadas y su superficic no solamente se encuentra sur
cada sino que es 4spera y las papilas'mais separadas entre sf que lo --
normal. Muchas veces, con solo ver la lengua de estos pacientes, se-
puede pensar, sin otro dato adicional, que se trata de un sindrome de-

Down; asi de caracteristica es la lengua.
ERUPCION DENTARIA,

Tienen razén quienes mencionan el retardo en la erupcién-
dentaria de estos pacientes con trisomia 21, lo cual es f4cil de compro
bar, ya que basta consignar el dato de la fecha de erupci6n para saber
si la fanerodoncia se encuentra alterada o no.

Los dientes primarios en la trisomia 21 son de erupcion--
tardia en la mayor parte de los nifios pequefios. Sicher, menciona--—
que la erupciéon del primer diente deciduo se efectia entre los seis -—
y nueve meses de edad; Tegzes afirma que en sus estudios la den--
ricion se efectua a los 13 meses, Kuttler en nuestro pals, ha determi
nado como promedio para la fanerodoncia primaria incial, los I meses
de cdad,

La erupcién de los dientes secundarios estd igualmente a-

fectada pasando mucho mas de dos meses el perfodo de edentacion des
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pués de la exfoliacion normal del diente deciduo que, por otra parte per
manece tambidn mucho mas tiempo del normal en la boca. En cambio,
no se ha cncontrado evidencia de criptodoncias en éstos pacientes a pc-
sar de que algunos autores mencionan la retencion de los segundos y --
terceros molares.,

Esto probablementc se deba a falta de interés de los padres

por investigar sintomas a éste rvespecto o a falta de informacidn.
IRREGUL.ARIDADES DENTARTAZ

Respecto a la irregularidad en la implantacién e los dien-
tes, tampoco es factor constante o determinante.

En un estudio realizade en afios recientes, (en E.U.N.) con
pacientes con éste Sindrome, 40 residentes hombres y mujeres fuerdn--
estudiados con radiografias panoriimicas. De 160 posibles terceros mo-
lares solo existian 45, indicando que 729 de los terceros molares fal—
taban. La distribucion de los terceros molares era la siguiente: supe-
rior izquierdo, 32; superior derecho, 30; inferior derecho, 27; inferior
izquierdo, 26. No parecié haber diferencia en la odontogénesis del ter-
cer molar respecto al sexo,

.as influencias de este sindrome en la época prenatal -
posnatal afectan a la odontogénesis y contribuyen a las irregularidades-
dentarias va que ¢l sistema nervioso central y la corona de los dien--

tes son de origen ectodérmico y ambos tejidos comienzan su diferen---




ciacion aproximadamente o la quinta o sexta semana in utero. Pucde-
haber factores comunes que afecten la morfologia dentaria y anormali-

dades del sistema nervioso central,
FALTA DE ARMONIA OCLUSAL.

La mesioclusion es comin en el sindrome de Down. En--
un estudio de 71 pacientes adultos varones, Kisling observo que la moxr
dida cruzada posterior, la sobremordida horizontal, la mesioclusién --
y la mordida abierta anterior eran comunes. Por lo menos una de --
estas anomalias se hallé cn todos los casos observados. Se encontré-
mordida cruzada en aproximadamente 97 por ciento, sobremordida ---
horizontal en 60 por ciento, mesioclusién en 65 por ciento y mordida-
abierta anterior en 54 por ciento. Una discrepancia en las relaciones
maxilares basales debido al maxilar superior corto y a la fosa craneal
media corta es la causa de la mesioclusién. La mordida cruzada pos
terior era predominantemente de origen basal presentandose mordida--
abierta debido a causas dentoalveolares.

En 50 pacientes de 16 afios y mayores, Cohen y col. en--
contraron 23 pacientes (46 por ciento) con oclusién de clase I; 12 pa--
cientes (24 por ciento) con oclusién de clase II, division I; 4 pacientes
(8 por ciento)} con oclusién de -clase I, divisién II; y 11 pacientes (22-
por ciento) con oclusién de clase 1II, Se observdé con frecuencia mor-
dida cruzada posterior y bilateral y unilateral, asi como mordida bila-

teral posterior,
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ESMALTE.

Spitzer y col. descubrieron radiograficamentc hipocalcifica-
cion del cs'malte.

Cohen y Winer encontraron puntos blancos a manera de tiza,
que indican esmalte hipocalcificado, clinicamente en 18.5 por ciento de-
los pacientes son sindrome de Down.

En cortes por desgaste de dientes de individuos normales,~
las lineas de crecimiento de Retzius aparecen como bandas de color --
pardo y quizi representan calcificacion ritmica. Estas bandas son més
anchas y méas prominentes cuando la aposicién normal del esmalte es--
transtornada por alguna anomalia metab6lica. La mineralizacién del -
esmalte prenatal se distingue de la mineralizacion del esmalte posnatal
por una linea neonatal prominente que parece ser el resultado de cam-
bios repentinos en el medio ambiente del recién nacido.

En el sindrome de Down, Johnson y col. observaron li~---
neas prenatales de falta de crecimiento en més de 75 por ciento de los
casos. Las lineas de crecimiento observadas estaban distribuidas por-
todo el esmalte prenatal, indicando algin transtorno desde aproximada-
mente cuatro meses in utero (comienzo de la calcificacién) hasta el na-
cimiento. La linea neonatal era més ancha, méas profundamente pig---
mentada y en ocasiones se observaron miltiples lincas neonatales. Las
lineas de detencién posnatales del esmalte también fueron més promi--

nentes en casi todos los pacientes con sindrome de Down. Estos da--
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ros fueron confirmados por Shapiro. Por el contrario, las lineas de --
detencidn fueron observadas cn pacientes con deficiencias mentales en -
el sindrome de Down y en los testigos normales con menos frecuencia-
Basindose on estas observaciones, Johnson y col, concluyeron que el--—

gsindrome de Down existe una serie de trastornos del desarrollo en toda

la vida fetal y despucs.
TAMANO DEL DIENTE.

Sc han observado dientes pequefios ¢n pacientes con sindro-
me de Down, tanto en denticiones deciduas como permanentes, La fre-
cuencia de la microdoncia es de 35 a 55 por ciento. También se ha -
informado de la existencia de dientes enanos con coronas y raices pe--
queiias, En el estudio de Kisling sobre 71 pacientes con el sindrome-
de Down, los dlametros dentarios mesiodistales fueron menores en to-
dos los dientes permanentes, salvo los primeros molares superiores--
y los incisivos centrales inferiores. Kisling observo que los dientes--
individuales representaban mayor variabilidad en tamaifio en pacientes—
con el sindrome de Down que en individuos normales,

En un estudio métrico realizado por Geciauskas y Colien, -
se confirmd la existencia de la microdoncia verdadera en todos los --
dientes permanentes salvo los primeros molares superiores e incisivos
centrales inferfores. También se demostré aqui que el dimorfismo --

sexual, con respecto a los didmetros mesiodistales, fué mayor en la—
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poblacién con sindrome de Down que en la poblacion gencral.  El ma-
yor dimorfismo se observé en el canino inferior. El incisivo central-
inferior presentaba mayor dimoxfismo que cl incisivo lateral inferior--
y el primer premolar inferior presentaba mayor dimorfismo que el se-
gundo inferior.

En hipodoncia se ha demostrado que el tamafio de la coro-
na de los dientes restantes se reduce y que surge un nuevo perfil y --
tamaiio de corona, que el gradiente de reduccion disminuye a lo largo-
de un eje mesial a distal, Cohen y col. demostraron que el gradien-
te de mesial a distal de la reduccion era reemplazado por un patrén-—
claramente diferente y mis complicado en cuanto a la reduccién de --
tamaiio de la corona en el sindrome de Down. Garn y col. demostra-
ron un aumento en la magnitud de la asimetria bilateral, (izquierda---
derecha) en el tamafio de la corona en los dientes permanentes. En-
ambos sexos se demostré que la asimetria en el tamafio de la corona-

era cercana al doble de la de una poblacién "normal”,
CARIES DENTAL.,

En cuanto al problema de caries dental, se ha mencionado
que en 6stos pacientes la frecuencia de la enfermedad es mucho menor
que en las personas normales.

Desde el punto de vista odontoldgico, no existe mayor sus

ceptibilidad a las infecciones en éstos pacientes; pero una vez que se-
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ha presentado la infeccioén, la caries cevoluciona mds rdpido, presentan
do un grado mayor de destruccidn que en personas no afectadas por la
trisomia. Al contrario, podria pensarse, aunque no se ha comproba-—
do cientificamente, que las cavidades dentarias infectadas en éstos pa-
cientes, frecuentemente son menos graves que en pacientes normales.

Por otra parte, los pacientes con sindrome de Down que—
se han observado, no presentan granulomas dentarios, abscesos, quis-

tes de origen infeccioso dentario ni osteomielitis.

METABOLISMO DE I.A SALIVA Y DE LAS GLANDULAS -

SALIVALES.

Miner y col. realizaron un cstudio extenso de la saliva--
en el sindrome de Down. Se encontré una elevacién significativa del-
pH y de la concentracién de iones de sodio, calcio y bicarbonato con-
saliva parotidea pura en 28 pacientes. Los niveles de potasio cloru-
ro y fosforo en la saliva parotidea de pacientes con el sindrome de-~
Down no fueron significativamente diferentes de los niveles observados
en un grupo testigo de pacientes retardados mentales sin sindrome de
Down. El flujo de saliva partotidea fue menor en los pacientes con—
el sindrome de Down.

No se sabe si la mayor produccién de anhidrasa carboni-
ca es causa de la mayor concentracién de iones de bicarbonato obser-

vada en la saliva carotidea pura, Con base en la concentracién mayor
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de iones de bicarbonato y el aumento concomitante del pld, Winer y -
col, sugirierén que el aumento de la capacidad amortiguadora de la -
saliva puede ser un factor en la baja frecuencia de caries dental ob- -
servada en pacientes con sindrome de Down.

LLos electr6litos en la saliva submandibular pura en pacientes
con el sindrome de Down parece se hallaban dentro de los limites nor
males, segin Winer y Feller, aunque el flujo salival submandibular y
submaxilar disminuyd.

L.a saliva parétidea pura de 10 pacientes con el sindrome de - -
Down fue analizada con respecto a proteina total, creatinina y acido drico,
se demostro un admento de la concentracion del dcido drico, aunque no -
hubo diferencia apreciable en proteina total o creatinina.

También se ha informado que existe un nivel elevado de dcido - -
drico en el suero de pacientes con el sindrome de Down.

1 andlisis de la actividad enzimatica en la saliva de la parérida-
revel6 una actividad inespecifica de esterasas significativamente ma- -
yor en los pacientes con el sindrome de Down. La fostatasa 4cida y -
la actividad de la amilasa no eran significativamente diferentes de los
pacientes con retardo mental sin el sfndrome de Down. La actividad -
inespeciTica de las esterasas desempeia una funcién importante en la-
formacion y utilizacién de los dcidos grasos de cadena corta y varios
procesos acetilativog, y ademés, vincula el metabolismo anaerGbico de

los carbohidratos con el acrdébico.
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PREVENCION DE CARIES DENTALS,

Suplemento de Fluoruro.

Cuando ¢l agua potable np.exceda de 0.3 partes del millén-
de fldor, al nifio con sindrome de Down debe dérsele gotas con 0.5 de-
fluoruro de una solucién de fluoruro de sodio de 1.1 mg.

A los nifios mayores de tres afios se les administra 1 mg.
de fluoruro de 22 mg. de solucién de fluoruro de sodio. Las tabletas-
se presentan en forma similar y se administra igual 0.5 mg. a nifios-
menores de tres afios y 1.1 mg. a mayores de tres afios. Las table--
tas también sc presentan en forma masticable.

A los padres debemos advertirles que en los nifios con el-
sindrome de Down los dientes primarios hacer erupcién después que --
los dientes de otros nifios normales de la misma familia y que los tras

tornos oclusales y dentarios se presentan con mayor frecuencia,
NUTRICION

El consejo nutricional oportuno en la vida es recomendable
para el nifio con el sindromie de Down. Decbera hacerse énfasis espe-
cial en la dieta por su relacion con la caries dental.

Dieta para ayudar a prevenir la caries dental,

Ios dentistas han descubierto que existe una intima rela--
cién entre la caries dental y los hidratos de carbono fermentables en-

la dieta, Estos se adhieren a los dientes, permitiendo la prolifera-—
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cion dc bacterias que causan caries. El tiempo que los hidratos de -
carbono se encuentran en contacto con los dientes también es importan-
te, ya que cuanto més tiempo estén en contacto con los dientes, mis--
tiempo tendrén las bacterias para proliferar. Por lo tanto, para preve
nir la caries dental, debemos preocuparnos por la cantidad de carbohi-
dratos en la dieta, asf como por la frecuencia con que se consumen --
alimentos que contengan carbohidratos fermentables., Sin embargo, si-
en ocasiones se consumen carbohidratos deberan formar parte de una-—
de las comidas y no consumirse todo ¢l dia,

Existen tres normas dietéticas para prevenir la caries den
tak
1). - Evitar alimentos con altas concentraciones de azicar, especialmen

te los alimentos dulces y pegajosos,
2).- Consumir una dieta equilibrada-apegarse a 'las cuatro basicas",
3).- Fijar horas para las comidas y los bocadillos -dejando siempre--
tiempo después para el ccpillado de los dientes.

Las siguientes normas ayudarfin con las tres reglas de la
dieta.

Evitar alimentos con alta concentracioén de az(car, espe--
cialmente los tipos pegajosos,

Los mas peligrosos (sc adhieren a los dicntes, contienen-
gran cantidad de azGcar o permanecen mucho tiempo en la boca),

Caramelos -especialmente los caramelos y dulces de po-

ma que se adhferen a los dientes, lLos caramelos duros y salvavidas
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duran mucho en la boca.

Pasteles y tortas

Pan dulce, pasteleria, danesa, bufiuelos cubiertos con azg_
car,

Frutas secas (pasas, ciruelas, albaricoques)

Gaseosas.,

Paletas heladas y helados

Manzanas acarameladas, rosetas de maiz acarameladas.

Habitualmente surgen preguntas con respecto a los boca--
dillos, alimentos tomados entre las comidas y postres. A continuacién
ofrecemos algunas sugerencias.,

Bocadillos: carnes frias, salchichas, huevos duros, queso,
requesén, verduras crudas, fruta fresca, zu -~
mos, galletas saladas.,

Postres: Fruta (fresca o conservada en agua), galletas --

con queso, yogurt (sin mermelada), budin.

Consuma una dieta balanceada -siga las '"cuatro béasicas',
Tome diariamente:

Grupo Laécteo: Tres o més vasos de leche para los nifios,
vasos mas pequefios para nifios menores de 8 aflos, Cuatro o mis---
vagos para los adolecentes, dos o més vasos para los adultos. Queso,
helado y otros alimentos licteos pueden suplir parte del requerimicnto

diarjo de leche.




Grupo de Carnes: Dos o mas raciones de carnes, pescado,
aves, huevo, queso con guisantes, nucces como aiternativa,

Verduras y frutas: Cuatro o mas raciones incluyendo ver--
duras amarillas o de color verde obscuro, frutas citricas o tomates.

Pan y Cereales: Cuatro o mas raciones de pan integral o--
enriquecido. La leche aumentarfa su valor nutricional.

Fijar una hora para las comidas y bocadillos- reservando-

tiempo después para cepillar los dientes.
TRATAMIENTO.

La primera visita dental del nifio con sindrome de Down -
deberd ser a temprana edad (2 1/2 a 3 afos de edad). Los dientes de-
berdan ser limpiados con una pasta con fluoruro, Cuando sea posible, -
la aplicacién topica de fluoruro (fluoruro fosfatado 4cid) que se fabri-
ca con sabores agradables, debe hacerse dircctamente sobre los dien-
tes con dispositivos especiales que se aplican a los dientes dentro de—
la boca.

La madre o la auxiliar decberd recibir instruccién para la-
utilizacién de las tabletas reveladoras de la placa dental. Debera in--
formarsele que el nifio con el sindrome de Dow tiene una gran suscep-
tibilidad a la enfermedad periodontal y el control de la placa retarda--
ra el progreso de la enfermedad periodontal. Los padres y las auxilia

res necesitan capacitacién para aplicar medidas de higlene bucal para-
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el niflo hasta que pucda realizar el cepillado dental y gingival personal-
mente.

La mayor parte de los nifios con ¢l sindrome de Down pue-
den ser tratados o en el consultorio o en la clinica dental. Aquellos --
que no esten afectados con gravedad fisica y mentalmente pucden ser --
capacitados para hacer que el paciente coopere.l.a medicacién suecle ser
indispensable para que muchos pacientes dominen la aprension, el miedo
y reduzca la tensién muscular. Es importante administrar una dosis---
adecuada para un tratamiento eficaz (ver el cuadro para las drogas que-
pueden ser awuxiliares atiles para el tratamiento del paciente con el --
sindrome de Down).

Debido a las diferencias en las caracterfisticas fisicas y --
mentales del nifio con el sindrome de Down, cl tipo de medicamento y-
la dosificacién, deberan ser determinadas en forma individual, Cuando
se administre el medicamento deberd pedirse a los padres o a las au--
xiliares que eviten que el nifio realize actividades vigorozas después --
del tratamiento dental y que podra dormir varias horas.

Drogas Gtiles para el tratamiento dental
de pacientes con el Sindrome de Down,

Agente Forma Dosificacién recomendada
Diazepam (Valium) Tabletag (2,5 y I0mg) 5 a Omg, 1/2hr, antes
de la visita,
Clorhidrato de hidroxi- Tabletas y jarabe 25 a 0mg. 1/2hr, antes
cina (Atarax) (10, 25,50 y 100mg) de la visita,

Hidrato de cloral (Noc- Cépsulas y jarabe 500mg. a lg, 1/2nr. antes
tec, cfpsulag y jarabe) de la visita,
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Clorhidrato de meperidi- Elixir y tabletas:
na (Demerol) . bucal 50al00mg;pre
‘ paracién IM, 50 a-
150mg.
"Clohidrato de prometaci- Inyeccién IM, table
na (Fenergan) tas, jarabe, suposi
torios.
**Famoato de hidroxicina-- Solo intramuscular
(Vistaril)

Bucal: 50mg. hasta -
los § afios; 100mg.—
para nifios mayores;:
IM: 50 a 150mg.

25mg. por cada 22,6
kg. de peso; S0mg. y
méis para pesos mayo
res de 22.6kg. -

0.5mg. por cada ,453
g. de peso;. 25mg., -~
por cada 22 kg. de -
peso.

' El hidrato de cloral y el clorhidrato de promentacina Fcnergan)

son eficaces en enfermos muy aprensivos y con tendencias a ---

atragantarse a la dosis de 0 mg. de cloral, 25 mg. de clorhi-

drato de prometacina (Fenergan}.

** El empleo de analgesia con 6xido nitroso y pamoato de hidroxi--

cina (Vistaril) es’atil en nifios con Sindrome de Down dificiles --

y con retraso mental grave; dosis recomendada -6xido nitroso--

20, oxfgeno 80; 25 myg. o mas segln el peso del nifio.

Algunas condiciones que son frecuentes, como los labios---

grandes y fldccidos y fisurados, y la lengua escrotal, solo deben men—

cionarse desde el punto de vista académico o descriptivo, ya que no --

puede hacerse algo por remediarlas y no constituycn, por si mismas, -

motivo de preocupacion,

En la macroglosia, solo cuando la lengua desborda peligro

gamente las caras oclusales de los molares recibiendo constantes y re




petidos traumatismos por autormnordedura, debe pracricarse rescocion --
parcial del ¢rsano, haciende olosectomis parcial anterior en forma de -
V invertida y suturado lo herida en la Iinea meodis

El aspecto mis importante del tratamiento odontolégico en—
pacientes con el sindrome de Down es el referenté a las caries dentales,
debido a que éstas agravan a las parodontopatfas y a las maloclusiones.

Para erradicar la infeccion dental, es necesario quitar la--
dentina infectada de todos los dientes afectados si es posible, en una S0
la sesi6n, atn cuando no se restaure la funcion de éstos. Nosotros ~—
creemos que puede obtenérse facil y rédpidamente si al paciente se le —
suministra anestesia general.

Por supuesto que este tratamiento depende también de la --
extension, profundidad y gravedad del padecimiento dentario ya que, por
ejemplo, la extirpacién de un diente primario por simple persistencia, -
no requiere el uso de anestesia general. Todo el procedimiento opera-
torio en los pacientes mariejables podrd ser realizado a base de aneste-
sia local. EI dique de goma es ventajosos, ya que permite buena visi-
bilidad retraccion gingival, mantenimiento de un campo seco, control de
la lengua, carrillos, masculos linguales y elimina la posibilidad de aspi
racion de materiales dentales.

El 6xido nitroso y el oxigeno pueden ser empleados en los-
pacientes més gravemente retiardados, con buenos resultados. FEl uso -

prudente del 6xido nitroso y el 6xigeno reduce el nimero de pacientes-
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afectados por el sindrome de Down, quienes, debido a su deficiencia--
mental y fisica, requieren el uso de un anestésico general,

La rehabilitacién bucal con anestesia general para los pa-
cientes gravemente afectados con el sindromec de Down no tiene riesgo
maycer del que existe en un paciente exento de esta anomalia cromosé—
mica. El halotano (Fluothane} combinado con ¢6xido nitroso y oxigeno—

también puede administrarse. Se adminigscra succinilcolina por via i

rt

'L..

tramuscular para facilitar la intubaci6n bucai o nasal. EIl pentotal

puede ser empleado como un procedimiente de induccién y emplear
otros agentes anestésicos para la rehabilitacién completa de la boca.—
La clave para la seguridad y uso de anestesia general para el pacien-
te gravemente afectado con el sindrome de Down es un anestesi6logo -
calificado. Esta es la persona que determina que anestésicos deberin
ser empleados y vigila sisteméticamente al paciente durante toda la--—
rehabilitacién bucal. Se recomienda usar el dique de caucho para la-
rehabilitacién bucal,

El resultado de los tratamientos odontoldgicos, tanto ridi
cales como conservadores, en los nifios con trisomia 2i, no es dife--
rente al de los pacientes sin esta alteracion. Puede intentarse en --
ellos toda clase de procedimientos conservadores tales como pulpoto—
mias y atn pulpectomias, siendo el pronéstico semejante al de los pa-

cientes normales.

Cuando se ha resultado el problema quirfirgico que plan-




tea la carics dental en estos pacicnres, los problemas gingival y de---

oclusion o posicion dentaria incorrecta, €n su mayoria quedan resucl—
tos. En el caso dc alteraciones severas de la posicién dentaria, debe
r4 buscarse el auxilio del ortodoncista, aunque crecmos que pucde re-
sultar de cierto modo dificil que un pacicnte con el sindrome de Down-
pueda usar aparatos ortodénticos, especialmente si son complicados o~
molestos. Sin embargo, csto pucde estar condicionado al grado de al-
teracién del paciente y a su grado de hiperquinesia.

Se debe insistir en que el principal problema bucal de es-
tos nifios, asi como de todos los demdis, es siempre la caries dental—
y que no solo por su morbilidad, sino también porque es auténtica in—
feccién que puede causar trastornos no solo locales, como el dolor, ~—
que es un factor importante, sino generales, ya que puede convertirse
en un foco de infecciones con gérmenes muy patégenos, que puede emi
grar hasta Organos vitales, y agravar el estado general de estos pa==—
cientes tan labiles.

Es por esto que es tan importante la prevencién de la ca-
ries dental y tanto los cirujanos dentistas como los médicos y los pa-
dres de nifios con sindrome de Down deben cuidar muy especialmente -
este aspecto.

Partiendo del hecho cientificamente comprobado de que la
caries dental cs una enfermedad local causada por la. accion metab6li-

ca de¢ microorganismos sobre glacidos altamente refinados, con des--—
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prendimicnto de dcido ldctico que descalcifica el esmalte y que puede--
prevenirse hasta en un 100 por cicnto, "con rigor teorico’ solo median
tc una dicta adccuada, esta disciplina es de la mayor importancia.

Ya que s¢ menciona que los enfermos con sindrome de Down
presentan con mis {recuencia gingivitis, es nccesario que estos pacien-
tes adquieran habitos de asco bucal,que con mucha frecuencia son ma-—
los en cllos, debido a la negligencia de padres o cducadores o al par—
ticular punto de vista de otros profesionistas que pretenden establecer-
actitudes de “'supuesta’ libertad en estos pacientes.

El cepillado dental, ha demostrade ser muy efectivo en la
prevencion de enfermedades parodontales que terminan por destruir el
tejido de soporte dentario.

Hay un sentido de satisfaccion personal derivado del trata
miento acertado del nifio retardado mental, El facultativo dental tiene
la oportunidad de compartir con los padres los diversos problemas --
complicados encontrados en éstos nifios durante su desarrollo, El -—
aprecio del servicio dental por parte de los padres y las organizacio-
nes locales, crean un buen ambiente hacia la profesién. Ademaés, cl-
dentista entra en estrecho contacto con los miembros de la comunidad
interesados c¢n la atencion dental de los niflos con deficiencia., El --
cuidado dental de los niffos incapacitados proporciona al facultativo den
tal Ia oportunidad de conocer personas en campos afines de las profe-

giones de la salud.
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CONCILUSIONES

Todo ser humano deberd estar conciente durante la concepciln,
y evolucién del ser humano hasta su nacimiento y todos los cuidados -
que implican &sta accion.

Es importante convencer a la sociedad de que el nacimiento de
un nifio con Sindrome de Down puede ocurrir en cualquier familia y por
lo tanto no debe haber motivo para que se generen sentimientos de cul
pabilidad.

Todo nifio afectado con Sindrome de Down debe ser protegido, -
amado e integrado a la sociedad como ser humano que es.

Al nifio con Sindrome de Down no debermos descuidarle en su -
salud, aspecto y limpieza personal.

Todo profesional dedicado a la salud deberi tener conocimien -
to sobre el manejo del niiio con Sindrome de Down, dentro y fuera del
consultorio.

Al nifio con Sindrome de Down, debera tenersele un cuidado -
bucal, en su totalidad ya que estarad expuesto en su mayor proporcidn a
la accidn de agentes patdgenos.

El odontSlogo deberd hacer el tratamiento total de cavidad oral
a la mayor brevedad y mds duracién posible.

El odont6logo deberd instruir a los padres del niflo con Sindro
me de Down, en el conocimiento de la mejor técnica para el cuidado

de la cavidad oral.
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Bl profesional deberd orientar a los padres del nifio con Sin- -
drome de Down, en todo lo que se refiere a su salud y tratamiento.

No debemos olvidar que el nino con Sindrome de Down es un -
ser humano y que nosotros no estamos facultados para inhibir ni lasti-

mar su evolucién.
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