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frecuencia es de 1/700-800 nacidos vivos.
En Chile, registros del "Estudio colaborativo la-
tinoamericano de malformaciones congénitas"
(ECLAMC) reportan incidencias en ascenso en
los dltimas décadas, con una tasa de 2,4 por 1.000
nacidos vivos', por otro lado, en paises con alto
diagnéstico prenatal y leyes de finalizacion del
embarazo, la prevalencia ha disminuido en forma
sostenida®™.

La persona con SD se caracteriza por rasgos
fisicos particulares, mayor riesgo de presentar
malformaciones congénitas, mayor vulnerabilidad
de enfermedades y discapacidad fisica e intelectual
en grado variable, por lo que requieren de pre-
vencién, diagndstico y tratamiento oportuno de
las distintas condiciones de salud que les afectan.

En Chile no existen recomendaciones naciona-
les respecto a los cuidados en salud de este grupo
de personas, por lo que el propédsito de esta revi-
sién es actualizar las recomendaciones del cuidado
especial desde la etapa prenatal hasta la transicién
a la vida adulta.

Para esta revisién, se usaron buscadores Pub-

El sindrome de Down (SD) es causado
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Recommendations for health care of people with
Down syndrome from 0 to 18 years of age

People born with Down syndrome have an increased risk of birth defects and are
more vulnerable to certain illnesses. Health care for them should emphasize preven-
tion, early diagnosis and early treatment of their most common health conditions. A
healthy lifestyle promotes future physical and intellectual development. The purpose
of this review is to update health care recommendations for individuals with Down
syndrome from 0 to 18 years of age. The health professionals members involved in
the care of these patients should be aware of these guidelines.

(Rev Med Chile 2013; 141: 80-89).
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Med, SciELO y revistas de especialidad en SD, en
espaiiol e inglés.

Cuidados prenatales

El diagndstico prenatal es variable, y depende
de protocolos locales de pesquisa prenatal y de
diagnéstico citogenético disponibles. En Chile, el
estudio hormonal materno, que selecciona muje-
res con embarazo de riesgo de cromosomopatias,
no se realiza de rutina, asi, la mayor sospecha
diagnéstica se centra en elementos ecogréficos.
A pesar de que no existen datos estadisticos, esto
supone una tasa de sospecha o diagndstico pre-
natal mds baja que en paises en donde la pesquisa
es de rutina.

En aquellos con diagnoéstico prenatal, el cuida-
do se centra en la forma de comunicar la noticia a
los padres, en la basqueda de anomalias congénitas
asociadas y en la preparacién para el cuidado del
recién nacido (RN). Cuando un examen de pesqui-
sa resulta sospechoso de SD, se debe plantear a los
padres la posibilidad de confirmacién diagnéstica,
tomando en cuenta los riesgos del procedimiento,
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el beneficio de la confirmacién diagnéstica y la
oportunidad de preparaciéon de los padres. Los
resultados de diagndsticos citogenéticos deben
ser entregados por personal entrenado en entregar
noticias dificiles y con conocimiento actualizado
en SD. La mayoria de las veces, ese experto es el
obstetra, quien ademads es la persona mds cercana a
los padres en ese momento, aunque puede hacerse
acompanar del genetista clinico, neonatélogo o
pediatra’. La noticia debe ser idealmente entrega-
da con ambos padres presentes, en un ambiente
privado, agradable y sin interrupciones, evitando
entregar resultados por teléfono o correo elec-
trénico. Se recomienda usar un lenguaje simple
y directo, evitando adjetivos negativos (ej: “mon-
golismo”). Se debe ser honesto, conversar sobre
las caracteristicas positivas, expectativas de vida,
enfermedades y discapacidad intelectual (DI). Al
finalizar esta visita, es recomendable reforzar la
informacién por escrito®®.

Las visitas sucesivas deben adecuarse a cada
mujer embarazada, en ellas se recomienda apoyo
de salud mental a los padres, entregar informacion
sobre programas de salud e instituciones que ofre-
cen apoyo v facilitar contacto con otros padres de
personas con SD%%?,

La consulta con el genetista es una oportunidad
para revisar exdmenes diagnosticos, explicar me-
canismos patogénicos e informar sobre potencial
recurrencia en futuros embarazos y en la familia.

Cuando se han detectado malformaciones con-
génitas prenatalmente, se recomienda una visita
con el neonatdlogo para orientar sobre terapias
médico-quirdrgicas disponibles y programar el
nacimiento en un centro especializado.

Cuidados postnatales

En Chile, la mayoria recibe el diagnéstico al
nacer, cuando las caracteristicas fisicas del RN
hacen sospechar el diagnéstico (Tabla 1)'%12,

La noticia debe entregarse por el obstetra y/o
pediatra, luego que la madre esté recuperada del
parto, en un ambiente agradable y privado, junto
con el padre vy, si se puede, con el RN. Es reco-
mendable comentar la sospecha del diagndstico
por las caracteristicas fisicas encontradas y aclarar
que la sospecha serd corroborada por un genetista
y confirmada con el cariograma’. Es oportuno
resaltar las caracteristicas positivas, las situaciones
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especiales de salud, en especial las del periodo
neonatal, responder las preguntas de los padres y
reforzar lo mas importante por escrito®!’.

Consideraciones médicas especiales
(Guia resumen Tabla 2)

Atencién inmediata

Verifica la capacidad de adaptacién a la vida
extrauterina, identifica malformaciones con-
génitas asociadas, evalia edad gestacional” e
identifica las caracteristicas fenotipicas'®'? (Tabla
1). En prematuros, pudiera ser dificil identificar
con certeza las caracteristicas habitualmente en-
contradas en un RN de término con SD, por otra
parte, no todos presentan todas las caracteristicas
fenotipicas descritas.

Alimentacién y crecimiento

Eladecuado diagnéstico nutricional y de creci-
miento se logra con la evaluacién del peso, talla y
circunferencia craneana en curvas de crecimiento
construidas en poblaciéon con SD. El patrén de
crecimiento es bastante similar entre personas
con SD, aunque hay diferencias entre paises, por
lo que algunos han desarrollado curvas propias

Tabla 1. Caracteristicas fisicas del recién nacido
con sindrome de Down

Hipotonia

Perfil facial plano

Nariz pequefia y puente nasal bajo

Fisuras palpebrales oblicuas hacia arriba

Manchas de Bruschfield y pliegues epicanticos

Orejas pequenas, l6bulos auriculares pequenos o ausentes
Boca pequena y lengua protruyente

Braquicefalia, cuello corto y piel redundante en zona
posterior del cuello

Retraso del cierre de fontanelas
Hiperlaxitud de articulaciones

Pliegue palmar Unico, hipoplasia de falange media del 5to
dedo y clinodactilia

Espacio entre primer y segundo ortejo (“pie en sandalia”)
Diastasis de rectos anteriores
Genitales externos pequefos

Pelo fino, suavey liso
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Tabla 2. Recomendaciones del cuidado de salud del nifo y adolescente con sindrome de Down

Prenatal Al nacer
Educacion para los padres X X
Cariotipo y consejo genético XE XE
Historia y Examen fisico X
Crecimiento y evaluacion X*
nutricional
Evaluacién del desarrollo X
Educacion sexual
Vacunas' X
Morbilidad asociada
Cardiologia ECF EcoCGyE
Gastro-intestinal ECF X8
Evaluacion audicion ™
Evaluacion vision
Evaluacion dental
Examenes
Tiroides N**
Hematologia H

Rx de col cervical

PSG o poligrafia

1-12 1a5 5a12 12a 18
meses anos anos anos
X X X X
X X X X
X* X* X* X*

X X X X

XE
X X X X
E*
EC!I
E (6 m) E anual E cada 2 anos E cada 2 anos
E E E anual E anual
E desde los 2 E anual E anual
anos
N(@Ey12m) N anual N anual N anual
H(12m) H anual en
mujeres
3 a5anos
(SCQO)
3-4 anos
(SCQO)

X: Evaluar en cada supervision de salud; ECF: Ecografia fetal; EcoCG: Ecocardiograma; E: Evaluacién por especialista; T: Test de
Tamizaje (o “screening”); EC: Enfermedad Celiaca; N: nivel hormonas tiroideas (TSH y T4libre); H: hemograma con recuento de
plaquetas; Rx: radiografia; SCC: seguin cada caso. *Uso de curvas de crecimiento adecuadas.'Vacunas del Programa nacional de
inmunizaciones y vacunas para nifos con necesidades especiales. *En caso de soplo en adolescente sin cardiopatia congénita.
SEvaluacién clinica de deglucién y transito intestinal. I'Anticuerpos antitransglutaminasa e IgA. ‘Emisiones otoacusticas. **TSH,

T4libre y T3.

como Estados Unidos de Norteamérica', Reino
Unido (UK) e Irlanda’ y Espana'®. La mayoria de
ellas no contiene tablas de indice de masa corporal
(IMC), parametro importante para el diagndstico
nutricional de escolares y adolescentes’.

Algunos presentan dificultad en ganar peso
durante el primer afio, principalmente por enfer-
medades intercurrentes, cardiopatias congénitas
(CC) y trastornos de succidon-deglucion'>".

En escolares y adolescentes el sobrepeso y obe-
sidad ocurren probablemente por recomendacio-
nes nutricionales inadecuadas, sobreproteccion de
la familia, escasa actividad fisica y enfermedades
no tratadas (ej: hipotiroidismo, depresion).

Recomendaciones: Evaluacion de la succién-
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deglucién, fomento de lactancia materna y de-
rivacién a fonoaudidlogo para educacién de de-
glucidn, si hay problemas. Evaluacién nutricional
con curvas de crecimiento especiales, que en Chile,
en ausencia de curvas locales, pudieran usarse las
de Pastor'® y, en escolares y adolescentes, ademds
evaluar IMC segtin curvas del National Center of
Health Statistics (NCHS) de Estados Unidos de
Norteamérica, de acuerdo a la recomendacion de
la Academia Americana de Pediatria (AAP)°.

Neurodesarrollo y problemas neuroldgicos

El retraso en la adquisicién de hitos del desa-
rrollo y la DI, en la mayorfa de los casos es leve
a moderada, aunque varfa en el tiempo, segiin

Rev Med Chile 2013; 141: 80-89
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factores ambientales y de salud.

La estimulacién precoz, se conoce como esti-
mulacién temprana, tiene por objetivo ensenar
habilidades para el aprendizaje y comportamiento
y tiene su mayor efectividad cuando se inicia los
primeros meses de vida’.

Las convulsiones estdn descritas hasta en
13%'8. El sindrome de West representa hasta 47%
de los sindromes epilépticos en nifos con SD'®
y donde los espasmos pueden ser confundidos
con colicos del lactante y retrasar el diagndstico
y tratamiento.

Recomendaciones: Derivacién precoz a pro-
gramas de estimulacién temprana.

Mantener alta sospecha de episodios sugerentes
de crisis convulsivas, estudiar y derivar a neurélogo
frente a movimientos anormales, estancamiento
del desarrollo o microcefalia. Si bien las convul-
siones son mds frecuentes, no hay literatura que
respalde realizar electroencefalograma de rutina.

Problemas cardioldgicos

Cerca del 50% presentan algan tipo de CC?, lo
que se relaciona a mayor mortalidad y morbilidad
en los primeros anos de vida®. En los pacientes
con defectos septales, la cirugia correctora pre-
coz previene el dano vascular pulmonar y sus
complicaciones a largo plazo?®*. En adolescentes
y adultos sin CC, se ha descrito un aumento de
valvulopatias®?*,

Recomendaciones: Realizar ecocardiografia
a todos los RN, aun cuando no existan soplos u
otros sintomas cardiovasculares. En nifios sin CC,
en caso de apariciéon de soplos cardiacos, derivar a
cardiologia para busqueda de valvulopatias.

Problemas gastrointestinales

Las malformaciones del tubo digestivo ocurren
en 12%”°. La sospecha diagndstica es prenatal o en
el perfodo de RN y en su mayoria son de resolucién
quirdrgica.

El reflujo gastroesofdgico (RGE) y la constipa-
cién son frecuentes. El RGE debe ser tratado en
forma adecuada para favorecer la calidad de vida
y prevenir complicaciones. La constipacién ocu-
rre generalmente después de la incorporaciéon de
alimentos sélidos y el tratamiento oportuno evita
fisuras anales, megacolon o fecaloma. Cuando
hay constipacion desde el nacimiento o no hay
respuesta a terapia médica, se debe sospechar
enfermedad de Hirschprung (EH).
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La prevalencia de enfermedad celiaca (EC)
varia entre 5y 15%?**%, y hasta un 50% de los casos
pueden presentarse en forma atipica®. Aun hay
discusién respecto a la utilidad del tamizaje para
EC en pacientes asintomaticos.

Recomendaciones: Sospechar malformaciones
gastrointestinales segtin historia clinica y examen
fisico. No se recomienda ecografia abdominal de
rutina en RN asintomdtico.

Tratar el RGE y la constipacion crénica y man-
tener alta sospecha de EH.

Para EC, el estudio en asintomaticos es contro-
versial, y en caso de realizarlo, solicitar anticuerpos
IgA anti-transglutaminasa e IgA total, luego de
haber incluido el gluten en la dieta por al menos 6
meses. Luego de un primer estudio negativo, sélo
se recomienda repetir en aquellos con factores de
riesgo o sintomaticos’ segtin Tabla 3.

Problemas respiratorios

Malformaciones de via aérea y pulmonares
(quistes subpleurales, bronquio traqueal y bron-
comalacia) se han descrito en baja frecuencia?”»*
y se manifiestan como neumonias recurrentes o
atelectasia.

En lactantes con enfermedad pulmonar inters-
ticial y crisis bronquial obstructiva recurrente, se
debe sospechar microaspiracion.

Las infecciones respiratorias agudas bajas
son frecuentes y responsables de la mayoria de la
morbilidad no cardiolégica que requiere hospita-
lizacién. Los lactantes con infeccién por virus res-
piratorio sincicial (VRS) tienen riesgo aumentado
de hospitalizarse por esta causa, especialmente

Tabla 3. Condiciones de riesgo y sintomas suge-
rentes de enfermedad celiaca

Condiciones de riesgo

Antecedentes familiares de Enfermedad Celiaca
Enfermedades autoinmunes relacionadas
Diabetes Mellitus
Hepatitis autoinmune
Tiroiditis autoinmune

Sintomas clinicos sospechosos

Diarrea

Mal incremento ponderal
Trastorno de conducta
Anemia

Dolor abdominal recurrente
Crecimiento enlentecido
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aquellos con CC, los que ademds tienen estadias
hospitalarias mas prolongadas®?. Las sibilancias
recurrentes estan descritas hasta en 36% y se aso-
cian con frecuencia a infeccién previa por VRS o
malacia de la via aérea®.

Recomendaciones: Derivacion y estudio en ni-
fos con historia y sintomas sugerentes de enferme-
dad pulmonar crénica o en aquellos con sospecha
de aspiracién. La primera aproximacién es con
radiografia de térax, la que no estd recomendada
como rutina en asintomaticos®'.

Inmunidad

Las infecciones respiratorias son frecuentes
durante los primeros anos, probablemente debido
ala hipotonia y anatomia de la via aérea, mas que
a un defecto especifico del sistema inmune.

Recomendaciones: Optimizar medidas higié-
nicas, lavado de manos y reduccion de contami-
nacién ambiental intradomiciliaria.

En caso de infecciones recurrentes, derivar para
estudio de inmunidad.

Fomentar adherencia al programa nacional
de inmunizaciones, vacuna anti-influenza y anti-
neumococo. Considerar profilaxis para VRS con
anticuerpo monoclonal IgGl humanizado en
grupos de riesgo (Tabla 4)!22%,

Problemas hematolégicos

La poliglobulia es frecuente e independiente de
la presencia de CC***. Junto con la trombopenia,
son comunes y benignas en las primeras semanas
de vida’.

La HCM y VCM pueden estar elevadas, esta
“macrocitosis” se observa en cerca de 2/3 de ellos®,
y hace dificil la orientacion diagndstica en estudios
de anemia.

Las reacciones leucemoides son generalmente
benignas y de remisién espontdnea. En nifios

Tabla 4. Grupos de riesgo para considerar
profilaxis para VRS

Cardiopatia congénita ciandtica

Insuficiencia cardiaca

Dafno pulmonar crénico

Displasia broncopulmonar

Prematuros < 28 semanas, menores de 1 afio

Prematuros entre 28 y 32 semanas, menores de 6 meses
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mayores y adultos el recuento de leucocitos tiende
a ser menor, sin exponerlos a mayor riesgo®**. El
trastorno mieloproliferativo transitorio (TMT) es
casi exclusivo de personas con SD, ocurre durante
las primeras semanas de vida en cerca de 10%?,
generalmente es benigna y autolimitada, aunque
en algunos puede preceder a leucemia mieloide***!.

La leucemia ocurre en 1%’ y por ello, grupos
europeos recomiendan hemograma anual los pri-
meros 5 anos'’, sin embargo, no hay consenso al
respecto, por lo que los sintomas clinicos pasan a
ser los elementos claves para sospecharla*.

El cdncer testicular es mds frecuente en compa-
racién con la poblacién general®. El tratamiento
de la criptorquidia y el examen testicular anual*
reduce los riesgos y facilita el diagndstico precoz.

Recomendaciones: Hemograma con recuento
de plaquetas en el RN. Hemograma a los 12 meses
para pesquisa de anemia ferropriva y anualmente
en mujeres adolescentes que menstrian’. Mo-
nitoreo clinico de signos y sintomas sugerentes
de leucemia y derivacion en citopenias, reaccién
leucemoide o TMT.

En criptorquidia, derivar a cirujano para or-
quidopexia antes de los 12 a 18 meses.

Problemas endocrinolégicos

La enfermedad tiroidea ocurre en 28-40% y
aumenta con la edad*>*. El hipotiroidismo congé-
nito es 28 veces mds frecuente que en la poblacién
general®. Referencias en Chile muestran hasta
25% de hipotiroidismo durante el primer afio de
vida'. El hipotiroidismo subclinico es frecuente y
reportado como transitorio en 70% de los casos®,
a pesar de ello, atin no hay consenso respecto al re-
emplazo hormonal en hipotiroidismo subclinico,
por lo que el inicio del tratamiento debe decidirse
individualmente.

Recomendaciones: TSH y T4 libre a todos los
pacientes al nacer, a los 6 y 12 meses y luego anual-
mente para toda la vida o en caso de sintomas de
hipotiroidismo. Derivar a especialista en hipoti-
roidismo e hipotiroidismo subclinico persistente
o sintomatico.

Problemas otorrinolaringolégicos

Existe mayor incidencia de estenosis del con-
ducto auditivo externo (CAE), otitis media serosa,
infecciones Oticas, rinorrea crénica, sinusitis y
pérdida de la audicion®.

El sindrome de apnea obstructiva del suefo

Rev Med Chile 2013; 141: 80-89



ARTICULO DE REVISION

Recomendaciones de cuidados de salud en personas con Sindrome de Down - M. Lizama et al

(SAOS) es comun, incluso con reportes de ocu-
rrencia del 100%*, sin embargo, frecuentemente
es subestimado por la familia y personal de salud
debido ala ausencia de ronquido durante el sueno
y a lo inespecifico de las manifestaciones clinicas
(Tabla 5)1,

Recomendaciones: Tamizaje auditivo al nacer:
emisiones otoacusticas o potenciales evocados
auditivos de tronco. Evaluacion clinica de la audi-
cién en cada control. Derivacion al especialista en:
CAE estrecho que impida la visualizacion, tamizaje
alterado o preventivamente a los 6 meses y luego
en forma rutinaria toda la vida.

Las recomendaciones internacionales sugieren
polisomnograma a los 4 anos para evaluacién de
SAOS**. En nuestro medio, el polisomnograma
es de alto costo, por lo que seria recomendable
estudiar y derivar a aquellos con roncopatia y en
aquellos sin ronquido, pero con sintomas asocia-
dos (Tabla 5).

Problemas oftalmoldgicos

Mais de la mitad presentan desérdenes oftal-
molégicos con necesidad de tratamiento'®*. Las
cataratas congénitas o adquiridas, obstruccién del
conducto nasolacrimal, estrabismo, nistagmus,
vicios de refraccién, conjuntivitis recurrentes, par-
pados cortos y oclusién incompleta del ojo, son los
problemas mads frecuentemente encontrados'*.

Recomendaciones: Rojo pupilar en el control
pedidtrico. Evaluacién por oftalmélogo en los
primeros 6 meses y luego anualmente®. Derivar
precozmente en caso de sintomas oftalmoldgicos
segun Tabla 6.

Problemas ortopédicos

La hipotonia e hiperlaxitud aumenta el riesgo
de luxacion de articulaciones'!, pies planos y es-
coliosis. Aproximadamente 15% presentan laxitud
atlantoaxial. Si bien tienen un riesgo aumentado
de subluxacién atlantoaxial (SAA), s6lo 2 a 10% de
ese subgrupo presenta compromiso medular como
resultado de accidentes™*. Atin hay discusién
respecto al real beneficio de la radiografia cervi-
cal como examen de tamizaje, pues no esta bien
definido que el intervalo atlantoaxial aumentado
prediga riesgo de SAA y dano medular, por lo que
recientemente la AAP dej6é de recomendarla de
rutina en asintomaticos’.

Recomendaciones: Radiografia de pelvis a los
3 meses o ecografia antes cuando hay factores de
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riesgo de displasia de cadera.

Evitar piqueros de cabeza en menores de 6
anos’, radiografia de columna cervical en nifios
asintomadticos que se expondran a actividad fisica
de riesgo. Derivar a traumatologia cuando hay sin-
tomas sugerentes de SAA (Tabla 7)%, genu valgo,
sobrepronacion del tobillo, pie plano y escoliosis.

Problemas dermatolégicos

La sequedad de piel y fanéreos es frecuente y
facilita grietas, fisuras y sobreinfeccién. Los pro-
blemas que requieren de derivacién son: alopecia

Tabla 5. Sintomas inespecificos en sindrome
de apnea obstructiva del sueno

Despertares nocturnos

Posiciones inhabituales al dormir

Somnolencia durante el dia

Falta de energia e iniciativa en actividades escolares
Trastorno del aprendizaje exacerbado

Falta de atencion e inquietud psicomotora

Enuresis

Tabla 6. Causas de derivacion precoz a
oftalmologia

Lagrimeo persistente
Conjuntivitis recurrente
Rojo pupilar alterado
Estrabismo
Sensibilidad a la luz
Dolor ocular

Cambios en la visién

Tabla 7. Sintomas sugerentes de Inestabilidad
atlanto-axial y compresion medular

Dolor cervical

Cambio en el transito intestinal y en la funcion vesical
Torticolis

Hiperreflexia

Debilidad muscular

Cuadriparesia o cuadriplejia
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areata, vitiligo, eccema seborreico y foliculitis'.

Recomendaciones: Educar sobre limpieza,
hidratacién y lubricacién de la piel y uso de pro-
tector solar.

Salud mental

La patologia “dual” es hoy dia conocida como
la concomitancia de donde dos tipos de trastor-
no mental; en personas con SD, puede existir
co-morbilidad entre la DI y los trastornos del
comportamiento psiquiatrico, déficit atencional,
trastornos emocionales y de ansiedad, autismo,
psicosis infantil y trastornos de adaptabilidad so-
cial, entre 18% y 38% de los nifios y adolescentes
con SD¥,

Los factores facilitadores de patologias
psiquidtricas se resumen en la Tabla 8% y
es conocido que pueden hacer retroceder las
habilidades adquiridas y desencadenar cambios
de conducta.

Recomendaciones: Apoyo en salud mental a
familia y cuidadores. Controlar factores de riesgo
modificables. Derivar a psiquiatra cuando el tras-

Tabla 8. Factores facilitadores y de alerta
en patologias psiquiatricas

Factores facilitadores

Estilos parentales rigidos, ansiosos o muy permisivos
Disfuncion familiar severa

Adolescentes con sensacion de sentirse inadaptados y
diferentes

Temperamento ansioso y disruptivo

Disfuncién praxica y ejecutiva

Déficit de aprendizaje severo

Habla no expresiva, lenguaje repetitivo y pobre compren-
sion del lenguaje

Déficit auditivo y/o visual

Trastornos primarios del suefo

Hipotiroidismo o hipertiroidismo

Hospitalizaciones recurrentes

Elementos de alerta

Inestabilidad emocional
Irritabilidad

Descontrol de impulsos
Autoinjurias

Pérdida de las rutinas de juego
Pérdida de habilidades aprendidas
Alteraciones de la interaccion social
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torno de la conducta es intenso, cuando resulta en
déficit del aprendizaje y socializacion o se acom-
pana de agresividad.

Salud dental

Los tiempos de denticién temporal y
permanente suelen estar atrasados®*’. La
maloclusion, boca entreabierta, gingivitis y falla en
la higiene, desencadena periodontitis, retracciéon
gingival, movilidad dental y caida prematura del
diente.

Recomendaciones: Educacion sobre aseo dental
y evaluacién por odontopediatra antes de los dos
anos y luego anualmente.

Adolescentes

La edad promedio de la menarquia es 12 afios
6 meses y casi la totalidad de las mujeres presentan
ciclos ovulatorios regulares y posibilidad de emba-
razo®%2, En los varones, el desarrollo puberal no
difiere significativamente con otros adolescentes,
sin embargo, las tasas de fertilidad son esporadicas
y s6lo reducida a reporte de casos® . A pesar de
lo anterior, se hace imprescindible realizar consejo
genético, ya que el riesgo de SD en la generacién
siguiente es de 509+,

Los jovenes pueden expresar deseos de tener
una pareja y actividad sexual en su vida adulta, sin
embargo, los padres y profesionales de la salud son
generalmente pesimistas al respecto y muchas ve-
ces, se niegan a aceptarlo. En el desarrollo sexual de
un adolescente, las barreras psicosociales pueden
ser mds obstdculo que la limitacién propia de su
condicién®, por lo que es recomendable deriva-
cidén a ginecologia, educacion sexual y eleccion de
métodos de prevencién de embarazo adaptados a
cada adolescente y adulto, lo que facilitard el de-
sarrollo de una adolescencia saludable, respetando
los derechos que toda persona tiene para vivir su
sexualidad.

La transicion a los cuidados de salud del adulto
es compleja. El cambio de cuidadores y la posi-
bilidad de que los proveedores de salud no estén
familiarizados con los cuidados especiales, hace
que la transicion sea dificultosa®®.

Recomendaciones: Promover cuidados en sa-
lud, educacién sexual, independencia y autocuida-
do. Fomentar actividad fisica, y de esparcimiento
y prevenir conductas de riesgo.

Traspasar los cuidados de forma integral al
equipo de salud de adultos.
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Conclusiones

En Chile, el nacimiento de personas con SD
es mayor a lo reportado en Latinoamérica, Es-
tados Unidos de Norteamérica y Europa, por lo
que ofrecer mejores oportunidades en salud es
un desafio. Existen acciones minimas que estin
recomendadas para el cuidado en salud de perso-
nas con SD, especialmente orientados a detectar
en forma precoz malformaciones o enfermedades
que interfieren con su desarrollo o que impiden
expresar al maximo sus potencialidades.

Las recomendaciones de los cuidados expues-
tos en esta revisiéon, son una orientacién para los
profesionales de la salud, deben ser conocidos
por los cuidadores, coordinados por un pediatra,
médico de familia o genetista, que eduque a los
padres, derive en forma oportuna e integre las re-
comendaciones de todos los especialistas y facilite
la transicion a la etapa adulta.
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