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12 causa de discapacidad |

Prevalencia: 34.00




SINDROME DE-

TRISOMIA REGULAR: 95%

TRANSLOCACION: < 4%

MOSAICISMO: > 1%




TRISOMIA 21 REGULAR




TRISOMIA 21 POR TRANSLOCACION EN EL 14




TRISOMIA 21 POR TRANSLOCACION EN OTRO 21
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DISCAPACIDAD IN

NO HAY GRADOS DEL SD
MANTIENEN SU CAPACIDAD DE APRENDIZ

MEJOR QUIENES HAN RECIBIDO A.T.
(Dras. Linares y Castro)




SCREENING PR

DIAGNOSTICO DE PRESUNCION

DIAGNOSTICO DE CONFIRMAGION




SCREENING PR

« EDAD MATERNA
« MARCADORES ECOGRAFICOS
BIOLOGICOS

Del primer trimestre
el segundo trimestre

DIAGNOSTICO DE PRESUNCION




SCREENING PRENATAL

« EDAD MATERNA
* > 30 anos, y 1/25 > 40 anos
« MARCADORES ECOGRAFICOS

MARCADORES BIOLOGICOS
Del primer trimestre
el segundo trimestre

DIAGNOSTICO DE PRESUNCION




SCREENING PRENATAL

*MARCADORES ECOGRAFICOS (s 10-13)

Traslucencia nucal (> p.95)
Huesos largos cortos
Ausencia de hueso nasal
Malformaciones de organos

DIAGNOSTICO DE PRESUNCION




SCREENING PRENADAL

« MARCADORES BIOLOGICOS DEL
PRIMER TRIMESTRE (s 8-12)
 PAPP-A (proteina A asociada al Smbarazo)
 Beta-HCG
- MARCADORES BIOLOGICOS DEL

SEGUNDO TRIMESTRE (s 14-17)

: F*SIKIOT [ I”'% S

 HCG,

IINEITBTINACAS

U HIAY(@ntigenoitroionlasticonvasisyo);

DIAGNOSTICO DE PRESUNCION




SCREENING PRENATAL

EL DIAGNOSTICO DE PRESUNCION
CALCULA UN RIESGO,
SI ESTE ES
> 1/250 — 1/270
SE PASA AL
DIAGNOSTICO DE CONFIRMACION
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BIOPSIA DE V. CORIALCES

CORDOCENIIESTS
2037)

DIAGNOSTICO DE CONFIRMACION




SCREENING PR

[.V.E. antes de la 22

DETECCION: 60-90

FUTURO: ADN FETAL EN SANGRE MATERNA




FENOTIPO S.D.

Cara redondeada
Cuello ancho y corto
Ojos rasgados y oblicuos
Epicantus

Manchas de Brushfield
Puente nasal aplanado
Orejas pequenas

Boca pequena

Lengua prominente
Surco palmar unico
Braqui y clinodactilia
Separacion dedos pies
Occipucio plano

Exceso de piel




sinorome O CONN

PATOLO




CARDIOPATIAS (>402%)

C.I.LA. OSTIUM PRIMUM: baja con hendidura mitral (IQ 5a)
C.I.A. OSTIUM SECUNDUM: central (Via femoral)
C.1.V.: con tratamiento IQ a los 5a
CANAL A-V COMUN: requiere IQ antes del afio
TETRALOGIA DE FALLOT
DUCTUS ARTERIOSUS: via femoral

etc.

HIPERTENSION PULMONAR!
CIANOSIS

CARIDIOMEGAIL] A



ENDOCRINOLO

HIPOTIROIDISMO (40%)

OTRAS TIROPATIAS
TALLA CORTA
DIABETES MELLITUS 1y II (x4)
OBESIDAD (> 50%)
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NEUROLOGIA

HIDROCEFALIA CONGENITA
HIPSARRITMIA DE WEST (3%)

OTRAS EPILEPSIAS (> 6%)

TOLERANCIA AL DOLOR




NEUROLOGIA

-

ALZHEIMER:

EL GEN PRECURSOR DE LA PROTEINA BETA AMIIOIDE

AFECTA AL 20% A LOS 40 ANOS, AL 45% A10S5(




PATOLOGIA VISUAL (75% de ninos)

BLEFARITIS (< 50%)
NISTAGMO
QUERATOCONO
CATARATAS
DBSTRUCCION DEL CONDUCTO NASO-LAGRIMATL
HIPERSENSIBILIDAD A LA ATROPINA'




Tapones de cerumen
Otitis serosa (20%)
Laringitis
Sinusitis
Vegetaciones

HIPOACUSIA

Neurosensorial

De conduccion S.A.0.S. (15%)

Vlixts CONFIGURACION ANATOMICA :

S OBESIDAD :
HIPOTONIA FARINGEA

PADRES FUMADORES



DIGESTIVO

MALFORMACIONES CONGENITAS
(10-12%)

DISPEPSIAS




el ERUPCION TARDIA

14 meses
| I A BO‘ lA I Definitiva a los 8 a.

Aparatos respiratorio, fonatorio y digestivo’

Importancia funcional, social y estetical

Baja incidencia de caries
givitis y enfermedad periodontal
Viacroglosia relativa, hipotonial
rlipoplasia maxilar:
viicrodoncias, agenesias, conoides

Vialocluston, mailposicion
DIXISING)



PATOLOGIA ORTOPEDIGA

HIPOTONIA
LAXITUD LIGAMENTOSA

XACION DE CADERA
LUXACION DE ROTULA

ILSCOL1081d
P P1LAINQO, VALGO
IINESTADILTD A ATICANTO-AXO11) KA
V1 ARLCH AT



'SUBLUXACION ATLANTO-AXOIDE A.



XEROSIS
PSORIASIS
ALOPECIA AREATA
QUEILITIS
D. AUTOINMUNES
FOLICULITIS
FORUNCULOSIS




S. DOWN Y CANCER

AUMENTO DE LEUCEMIAS (x2 l))
LOS 4 PRIMEROS ANOS L.M.A. > IL.I5AY
LUEGO SE INVIERTE

SINDROME MIELOPROLIFERATIVO TRANSITIORI)
(REACCIONES LEUCEMOIDES MIELOIDES)
CON ANEMIA Y !‘\h{OuL)O;’L NTA

) ESPONTANEAMENTE KN 2-3 MESES
20% DESARROLILARAN LANL

ENORINCIDENCIADE TUMORES SOLIDOS

exceptaoiis ESTHCUL0)
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SALUD MENIANS

~atoroaia N CONDUCTA
. DESINHIBICION
EPRESION ey ] C(f 111 ENCIA E
DEPRESION (20%) @ Y CONTINEN ,
. ESTEREOTIPIAS

T. BIPOLARES

PSICOSIS HIPERCINESIAS

El gran reto para

los préximos anos"”
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Programa Espaiiol de Salud
para Personas con

Sindrome de Down
DOWN:

ASOCIACION DOWN HUESCA




