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Cuando es te libro nos propusimos escribirlo lo hicimos pensan-
do que resumir y a tros cuarenta afios de experiencia, estudio, inves-
tigacién y trabajo’en el s de Down (S.D.) podria ser especialmente dtil

gopedas, psicomotricistas, fisioterapeu-
r en las Universidades para trabajar

el dia de manana con y para las person@s con SED. de los paises de habla hispana.

El haber recorrido, ambos autores, du
Espana e Iberoamérica y haber constatado la

fios multiples ciudades de
especializados sobre el
disciplinar y cien-
ra propuesta.

% 1ente de 9

arse eon el nino en

tificamente contrastada sobre el S.D., nos llevé a ej

La esperanza de vida para las personas con S.D. en 192
afos y de 12 en 1946 (Penrose, 1949). Se desaconsejaba que
casa y algunas instituciones especializadas se encargaban de manteferlos con vida
algunos afios hasta que perecfan por infecciones o por un sindromegg ab
que puede conducir a la muerte por depresién grave durante los primé¢fos
de la vida (Rondal, 2015). En los afos 1960 los padres los ocultaban e
unas veces queridos y cuidados, y otras ridiculizados y maltratados.

Desde comienzos de los afios 70 hasta la época actual, padres y profesionales
de muchas partes del mundo han buscado y aunado esfuerzos para crear asocia-
ciones especificas, frecuentemente con escasa ayuda por parte de las instituciones
publicas. Estas asociaciones instaron a la comunidad cientifica a involucrar a sus



Qué sabemos hoy del sindrome de Down

miembros en la bisqueda de los métodos para mejorar la salud, el desarrollo,
la educacién, la asistencia social y, en general, el estudio en profundidad de la
genética del S.D.

oy ya ha cambiado radicalmente la vida para las personas con S.D. porque

ionamiento intelectual.

ciencia de sus posibilidades y limitaciones.
omwtencia para tomar decisiones.

n la"esguela inclusiva.

enu or destreza para vivir y trabajar con mayor
autonomia e in “®a mayor parte de ellos sobrevivirdn a sus
padres... y no serdn g s hermanos.
Cuanto mejor hemos ido con aracteristicas especificas del S.D.
en sus aspectos genéticos, médico niti perceptivos, sensoriales, conduc-

métodos terapéuticos y de
o compensar las limita-
isomia 21. Por eso hoy
abajar, a compor-
no tienen el S.D.

aprenden a hablar, a leer, a escribir, a controlar ¢
tarse y a vivir como los nifios, jévenes o adultos de

Sin olvidar que la persona con S.D. es ante todo y soby 1a persona
intrinsecamente humana y que tiene derecho a vivir (Ronda porque su
dignidad es inherente a su humanidad. Asi lo ha reconocido ad la “Conven-

cién Internacional de la ONU sobre los derechos de las personas con discap

Hoy se estd trabajando en muchos laboratorios del mundo para cohse
para las personas con S.D. una farmacoterapia mds segura, contrastada y e
ciente que se combine con una adecuada intervencién educativa y conductu

Es mds: ahora ya es posible corregir la trisomia 21 IN VITRO y légicamente
esto se perfeccionard en el futuro. Ademds se empieza a regular la expresién de
los genes criticamente implicados en el genotipo del S.D. y esto, 16gicamente, se
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Introduccion

perfeccionard también en el futuro. Por otra parte estin siendo estudiadas otras
estrategias epigenéticas para reducir el exceso de produccién de proteinas en las
personas con S.D. y se estdn estudiando estrategias destinadas a reemplazar las
células trisémicas por células disémicas.

estgasignifica que estamos viviendo la transformacién que estdn expe-

? ersonas con S.D., que han pasado de ser personas excluidas a
como personas capaces de vivir una vida plenamente integrada
d, conscientes de sus limitaciones, pero con un proyecto de futuro,
et e vivir y de disfrutar con cierta independencia.

En nues r mg mostrar la cara y la cruz de este complejo pro-

e
ceso. Quiere ser u to clage, pedagdgico, conciso, ordenado, con una biblio-
grafia abundante para qu ien desee profundizar en algin tema pueda hacerlo

con facilidad.

Estd dividido en dos bl ar
I1I, que constituyen el primer blo

produjeron al final del siglo XX y pri

nte diferenciados: En los capitulos I y
dan y explican los avances que se

permitieron diferenciar otros mucho g origen genético que cursan
i ir la especificidad fisica,
tap importantes como la

también “con hdndicap cognitivo” y en
fisiolégica y neurocomportamental del S.D.
cognicién, la memoria, el lenguaje, etc.

Asimismo se aborda un tema especifico del S.19¢a 1
torno a los 40 anos aparezca un “envejecimiento prematuro’
2003), que no se trata de una demencia, y que no deberd con
“la patologia del Alzheimer” (monomorfa) que afecta al 20% personas con
S.D. mayores de 40 afios y a un 40% de las que ya han cumplido 50¢,

El segundo bloque (capitulos IV y V) aborda por una parte el seguimie
médico longitudinal de las personas con S.D. “que permite prevenir, analiz
y resolver los problemas médicos que puntualmente vayan apareciendo en ell
y que estdn bien delimitados en los “programas de salud” para las personas con
S.D.”, y por otra parte la “evaluacién neuropsicolégica” con el objetivo de
concretar y medir las dificultades cognitivas y aplicar las técnicas mds adecuadas
para su 6ptimo aprovechamiento y, en lo posible, su recuperacién.
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En el capitulo V se destaca la importancia y eficacia de la ATENCION TEM-
PRANA, lo mds precoz posible, y basada en la colaboracién interdisciplinar de
los especialistas en diferentes disciplinas cientificas conceptuales, con el objetivo
de restituir un genotipo lo mds cercano posible de la normalidad. Esto afecta al
al habla, a la memoria, a la cognicién cuantitativa, con la ayuda, cada

potgge de la farmacoterapia cognitiva...

raéree la posible aparicién de la enfermedad de Alzheimer -como

he - ¢s la espada de Damocles para el 40% de las personas con S.D. a
partir d€los 50"3 también para muchas personas mayores que no tienen el
S.D. Esper ¢ en un futuro préximo se pueda llegar a prevenir o por lo
menos limitagla ilo&e” responsable de esta condicidn.

No podemos téfmina xto sin referirnos a la terapia epigenética apli-
cada al S.D. que cons pio, en encontrar para cada gen triplicado,

neutralizar los efectos patol@ uperproduccién génica. Otros ensayos
d clos animales. Por otra parte hoy

a in vitro ha tenido algunos resultados

estdn en curso, especialmente
tenemos claro que sélo la terapia“gé
positivos.

La Editorial CEPE (Ciencias de la Educagién
en Madrid y con delegaciones en la mayor par
especializada desde hace 40 anos en temas de EDU
animado a programar y publicar este texto que

y Especial) con sede
ceSberoamericanos, y
SPECIAL, nos ha

u excelente
y especializado catdlogo.
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Especificidad fisica, fisioldgica
y heurocomportamental

El S.D. es unW' a‘pales sindromes del hdndicap cognitivo'. Estd
etiolégicamente vificuladgf€on la presencia de tres cromosomas 21 en lugar de

en todas las células del cuerpo (salvo los
ranslocacién, y/o de mosaicismo?) y

dos (trisomia denomin@da
casos raros de trisomia pa
(véase mds abajo), la categoria mds nu-
congénito importante de origen
es de aproximadamente 1 caso
na enfermedad, en contra

genético. Calculamos que la inciden
por cada 1000 recién nacidos vivos.

llevaria mucho tiempo explicar aqui, pero que se exponen y ju
(2014). Precisamos simplemente, para satisfacer, al menos en parte, la curiosida el lector, que,

es genéticos

aspecto cardinal, las apelaciones habituales indicadas mas arriba (por ejemplo, por la Am‘an As
on Intellectual and Developmental Disabilities, 2010, y la American Psychiatric Association, 20
por varias asociaciones y administraciones nacionales e internacionales) no son completamen
vez se reprochard, con razon, que el nombre no hace la cosa, pero es el referente y, por lo tanto, 8
cual no es inocente.

2 Véase Rondal (2010) para obtener detalles sobre diversas subcategorias que no son primordiales en est
presentacion. En general, se considera que los casos de mosaicismo son menos graves que los que depen-
den de una trisomia estandar, pero no siempre es el caso. En cambio, la identificacion de los subtipos de
trisomia 21 es de gran importancia para el consejo genético a los padres que ya tienen un hijo con SD.y
que se cuestionan la descendencia futura, ya que la probabilidad de tener otro hijo con la misma patologia
varfa considerablemente segun el subtipo etioldgico de trisomia.



Qué sabemos hoy del sindrome de Down

fomentada por algunos medios interesados en la medicalizacién de dicha condi-
cién. Las personas con S.D. no son enfermos. No han de tomar medicamentos
para combatir la accién de una bacteria o de algo por el estilo. Estas personas,
que suelen gozar de buena salud, son portadoras, a su pesar, de una aberracién

ica gue determina, durante toda su existencia, una serie de efectos fisicos,

osgg neurocomportamentales determinados que pueden variar consi-
te en gravedad y de un individuo a otro. Tampoco puede tratarse

formas de depresién (totalmente comprensibles, teniendo

o social del que suelen ser victimas) o tal vez, en ocasiones,

de $nducta. Un pequefo porcentaje (de 2 a 3 %
e

scentes con el S.D. presenta una forma menor

de autismo o de espectro basdndonos en los diversos grados de autismo

francés Edouard Seguin identific por
escritos en 1846". El sindrome adopté
John Langdon Down en 1965 (Organiza de la Salud), aproximada-

1 denominacién inco-

z la patologia en sus documentos
grel nombre del internista inglés

en gran medida a la creacién de un estereotipo negativo quétha petdurado en el
tiempo y que hoy en dia todavia no ha desaparecido totalmente. E#%€oria de Down
era que el determinismo de la patologfa (en esa época se ignoraba todg o ¢

3 Véase Buckley (2005) para obtener mas informacion sobre este tema.

4 Seguin, y no Esquirol (médico de hospital francés, predecesor y maestro de Seguin), como a veces se in
ca errbneamente en las publicaciones francesas, es el verdadero descubridor del sindrome. Mediante s
descripcion extremadamente precisa y detallada de dos casos (un chico y una chica), al leer el texto es facil
darse cuenta de que presentan dicha condicién. Seguin no se contentd con proporcionar una descripcion
de los dos casos. Durante varios afos llevé a cabo una rehabilitacion eficaz, sentando asi las bases de una
atencion cientificamente motivada de los nifos y adolescentes con la condicién. Véase Rondal (2010) para
obtener un historial.
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de la genética. La triplicacién del cromosoma 21, como causa del sindrome, se esta-
blecié en 1959 gracias al trabajo de Lejeune, Gautier y Turpin) correspondia a una
degeneracion racial, de la raza blanca dominante a la mongoliana, situada abajo
de la jerarquia; una ideologia —a nuestro juicio— escandalosa, pero compartida por
intglectuales y cientificos de la época.

la rehabilitacién. Ademds, no era indispensable identificar
6n para poder tratarlo de manera satisfactoria teniendo en
e la giencia de rehabilitacién de la época. Asi que, sin
ﬁlacién comportamental y psicométrica. La pri-
mera correspondi sicologfa de orientacién behaviorista (behavior, re-
cordémoslo, significa ¢
parte del siglo XX. La seg
y la psicopedagogia desde

XX, el nuevo lanzamiento de

¢ Binet y Simon, a principios del siglo
afos 1940, los trabajos sobre el
andlisis factorial de la inteligencia, 50 ¥ 60, y las numerosas actua-
lizaciones a lo largo del mismo siglo. amente rudimentario de la
urante la mayor parte del

edida en que la etiologia

genética molecular y la neuropatologia
siglo XX contribuy6 a reforzar esta orientaci
de la mayor parte de las entidades del hindicap'é
mejor de los casos probabilistica, e incluso donde presentia, la rela-
oblema con
handicap

completa-

cién con la patologia y el desarrollo cerebral no g

mente insuficiente, lo cual afecta a cualquier enfoque rehabilita
iniciarse. El comportamiento es una variable dependiente. En este ggntid
destacar la importancia de la identificacién de las variables independien

5 Una excepcion a esta indicacion es precisamente el S.D.,, cuya etiologfa cromosémica, trisomia 21, pu
establecerse, como se indica, a finales de los afios 1950 y a continuacion se confirmo, aprovechando lo
primeros progresos importantes de genética molecular fruto de los avances técnicos en materia de micros-
copia. Sin embargo, las indicaciones precisas y documentadas sobre la neuropatologfa de este sindrome
han tardado varias décadas adicionales en salir a la luz. Han surgido gradualmente y contindan haciéndolo
estos Ultimos afos en proporcion a los progresos en materia de imagen cerebral y otras técnicas de inves-
tigacion neuroldgica no o menos invasivas.
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que es consecuencia (determinantes fisiolégicos y medioambientales). Asimismo,
un enfoque puramente psicométrico (coeficiente intelectual, de desarrollo, adap-
tativo, etc.) no permite en si vislumbrar las razones de los déficits que se pueden
determinar (véase mds abajo en el apartado sobre la evaluacién).

acidad comunicativa). Sin que todavia se hayan estu-
os de ellos actualmente estdn bien documentados

me de Williams (ausencia genes en uno de los dos cromosomas
-1 o FMR-2 en el cromosoma X), del
oma 5), de Prader-Willi (neutrali-

gen materno y, simultdneamente,

“maullido” (delecion de una parte
zacién de varios genes en el cromosom
, de Noonan (mutacién de
eutralizacién de una serie

delecién de la misma parte del alelo d
una serie de genes en el cromosoma 12), de2
gamente, delecién de la
o del Prader-Willi),

| cromosoma 17),

de genes en el cromosoma 15 de origen pater
misma parte del alelo de origen materno; o el ¢d
de la Neuro-fibromatosis de tipo 1 (mutacion del
de Turner (ausencia total o parcial de uno de lo
de tres cromosomas X, en la mujer), de Klinefelter (presenci

0 presencia
0s, tres o
cuatro cromosomas X suplementarios y, a veces, de dos crom@somagX y dos cro-
mosomas Y, en el hombre), de Rett (mutacién del gen MECP | cromosoma
X, en la mujer; la misma mutacién es letal en el hombre) y de Rub"tei
(delecién de un gen en el cromosoma 16)°.

Al comparar las indicaciones fisiolégicas y neurocomportamentales, 1
cluidas las de desarrollo, en las personas con S.D. y en aquellas con otr
sindromes genéticos congénitos del hdndicap cognitivo, aparecié un dato

6 Véase mas abajo; y, con mas detalle, Rondal (2012) para obtener una caracterizacion de estos sindromes
desde el punto de vista cognitivo y, sobre todo, psicolégico.
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de gran importancia que se ha confirmado en estos ultimos afos: el de la
especificidad del S.D. y el de, aparentemente, cada sindrome genético del hdn-
dicap cognitivo. Esta nocién que, hoy en dia, todavia suscita ciertas resistencias
en algunos medios que se adaptan mejor a las consideraciones generalizadas no
igfe, cn gcalidad, no solamente nada de sorprendente sino que, al contrario, es
i previsible y 16gicamente necesaria. De hecho, la etiologia de los
indromes genéticos es, por definicién, diversa en cada categoria no-

orporal y neurolégico que traduce el efecto programador
nos, sino también, por desgracia, el efecto disruptor de los
0 e‘cedentes) o de la ausencia de genes especificos.
El fenotipo de cadd’patologia (apariencia fisica, estructura corporal, sistema
nervioso, comportamientg)estd condicionado por el genotipo.

Respecto al S.D. (y otr es dndicap cognitivo), se trata de una
especificidad relativa. Est cafque es el conjunto de los sintomas de

la patologia el que proporcion idad y no uno u otro sintoma

especifico que seria patognoménic que solo se encontraria en un
sindrome determinado con exclusi demads. Por otra parte, la
patognomia de un sintoma es muy dific , ya que se deberia poder

estar seguro de haber descubierto al detalle t ndgomes de la categoria.

El S.D. se caracteriza por un conjunto de caracte sihtomas (véase mds
abajo), de lo que algunos se encuentran también ] del hdndicap
cognitivo, pero no todos. Los sindromes de Rett o de William % plo, se ca-

racterizan por un conjunto especifico de sintomas, algunos
S.D., pero no todos, ni mucho menos. Ademads, y también defé
los sintomas que se observan en un sindrome especifico estin &ec
relacionados con la funcién (individual o colectiva, es decir, en intéra
los unos con los otros) de los genes implicados en la etiologia de la pa

La variabilidad intersindrémica no excluye, evidentemente, la variab
lidad interindividual que se suma a la primera, es decir, las diferencias que
existen entre las personas consideradas en cada sindrome. Asi como no existen
dos personas normales (es decir, “tipicamente desarrolladas”) que sean exacta-
mente iguales fenotipicamente, no existen dos personas con S. D. (de Rett, de

19
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Williams, etc.) que sean exactamente iguales fenotipicamente, aunque podamos
reagrupar algunas de sus caracteristicas fenotipicas respectivas en categorias no-
solégicas (sindrémicas) especificas. Estas diferencias interindividuales pueden
ser importantes. Se debe tener presente esta indicacién, sobre todo cuando se

abilitacion. Simplemente, a titulo de ejemplo, recordaremos que hay
CO$S.D. dotadas de una memoria a corto plazo casi como la normal
pagno, 1993; Vallar, 2006), mientras que esta funcién cognitiva casi

2 sindrome. Sin embargo, se encuentran (en raras ocasiones,
sonas con una trisomia estdndar que presentan capacidades

specto a estos aspectos (véase, por ejemplo, el
£ al detalle por Rondal, 1995). Aunque en este
na explicacion precisa en cuanto a tales diferencias
interindividuales, se p oneéhque estdn relacionadas, en gran parte, con
una variabilidad genotipic i nterior del sindrome (véase Rondal,
2003a, para profundizar so

Hasta hace unos anos se pudo pen
definicién) en todos los sindromes de

dndicap cognitivo presente (por
enitivo era suficiente, cuando
e intelectual (obtenido a
ologia, acompanado,

se media mediante indices globales co
partir de un test psicométrico), para carac

en principio, de una evaluacién de la capacidad
vida, al menos, parcialmente auténoma (cociente d

Actualmente, esta creencia simplificadora y reduccio
gencia, sobre todo como consecuencia de los importante
dos estas tltimas décadas en las ciencias neurocognitivas. N@*obstante, re-
sulta fundamental comprender el conjunto del fenotipo de cadagatol
su dimensién de especificidad relativa y no simplemente limitarse
medidas globales, lo cual implica poder disponer de instrumentos d
cién adaptados (véase el capitulo III). Ademads, una rehabilitacién bien co
cebida de las personas con una patologia especifica del hiandicap cogniti
(por ejemplo, el S.D.) debe actuar eficazmente sobre cada una de los rasgos
patoldgicos caracteristicos de la patologia (ademds del hecho de que algunos
de ellos puedan interactuar los unos con los otros; por ejemplo, una debilidad
marcada en la memoria a corto plazo perturba el desarrollo del lenguaje).

20
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Mis adelante en este capitulo definiremos la especificidad fisica, fisiolégica y
neurocomportamental del S.D.

Cabe destacar la importancia de la especificidad relativa de este sindrome no
g un punto de vista tedrico, sino también desde un punto de vista prac-
g 2 la perspectiva de la formacién de los profesionales del ramo, y en
aa informacién que es conveniente comunicar a los padres y, de forma

: ral@én cuanto al enfoque que es esencial transmitir a los responsables
0s Inistrativos.
Una ¢va ecisa y completa y una rehabilitacién eficaz requieren pro-

s egecializados (médicos, psicélogos, logopedas, fi-
sioterapeutas, asisteafies soclales, profesores y educadores), ademds, por supuesto,
de una formacién®*basica

distintas disciplinas que nos‘agadien. situacién a menudo plantea problemas
porcionar a su hijo, con un hdn-
dicap cognitivo, toda la atencién des
en la edad adulta. Las universidades cimientos de ensefianza y
formacién, asi como las administracio

mitir los esfuerzos necesarios, organizati eros, para favorecer la
entrada rdpida en el mercado laboral de un asimportante de pro-

fesionales debidamente formados para aumentar cg ente la oferta en
estos campos y poder hacer frente a la demanda.

Asimismo, es fundamental informar a los padres de 13§ caragferisticas ge-
nerales y especificas del sindrome de su hijo, asi como de st§¥rayectorias de
desarrollo, para permitirles que se orienten, no solo a corto plazo, si& ta
medio y a mds largo plazo, y que ademds mantengan expectativas razo
cual no quiere decir pesimistas) en cuanto al futuro de su hijo y que intefacty
eficaz y constantemente con los profesionales del campo.

21
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