Hoja de datos sobre el síndrome de Down
· El síndrome de Down aparece cuando una persona tiene tres copias del cromosoma 21 en lugar de dos. Este material genético adicional altera el curso del desarrollo y causa las características asociadas con el síndrome de Down.  

· El síndrome de Down es el trastorno cromosómico que ocurre con mayor frecuencia. Uno de cada 733 niños nace con el síndrome de Down.  

· Hay más de 400,000 personas con síndrome de Down en los Estados Unidos. 

· El síndrome de Down aparece en personas de todas las razas y los niveles económicos. 

· La incidencia de nacimientos de niños con síndrome de Down aumenta con la edad de la madre. Pero debido a los índices de fertilidad más elevados en mujeres más jóvenes, el 80 por ciento de los niños con síndrome de Down nacen de madres de menos de 35 años.

· Las personas con síndrome de Down presentan un mayor riesgo para ciertas enfermedades tales, como defectos cardiacos congénitos, problemas respiratorios y de audición, enfermedad de Alzheimer, leucemia infantil y problemas de tiroides. En la actualidad, muchas de estas enfermedades se pueden tratar, de modo que la mayoría de las personas con síndrome de Down lleva una vida saludable.

· Algunos de los rasgos físicos comunes del síndrome de Down son disminución del tono muscular, estatura baja, ojos rasgados hacia arriba y una única línea profunda que cruza el centro de la palma. Cada persona con síndrome de Down es un individuo único y puede presentar estas características en distintos grados o no presentar ninguna.

· La expectativa de vida para las personas con síndrome de Down ha aumentado significativamente en las últimas décadas, de 25 años en 1983 hasta 60 años hoy en día.

· La personas con síndrome de Down van a la escuela, trabajan, participan en las decisiones que las afectan y contribuyen a la sociedad de muchas formas maravillosas.

· Todas las personas con síndrome de Down sufren de retraso cognitivo, pero el efecto generalmente es de leve a moderado y no es indicativo de todas las fortalezas y los talentos que tiene cada individuo.

· Los programas educativos de calidad, un ambiente estimulante en el hogar, la buena atención médica y el apoyo positivo de la familia, los amigos y la comunidad permiten que las personas con síndrome de Down desarrollen todo su potencial y lleven una vida plena.

· Los investigadores están haciendo grandes progresos en la identificación de genes del cromosoma 21 que causa las características del síndrome de Down. Muchos creen que será posible mejorar, corregir o evitar muchos de los problemas asociados con el síndrome de Down en el futuro.

Causas del síndrome de down
El cuerpo humano está compuesto de células. Todas las células tienen un centro, llamado núcleo, en el que se almacenan los genes. Los genes, que llevan los códigos responsables de todas nuestras características heredadas, se agrupan en estructuras alargadas llamadas cromosomas. Habitualmente, el núcleo de cada célula contiene 23 pares de cromosomas, la mitad de los cuales se hereda de cada padre. El síndrome de Down aparece cuando todas las células de una persona tienen una copia adicional completa o parcial del cromosoma 21.

La forma más común del síndrome de Down se conoce como trisomía 21. Las personas con trisomía 21 tienen 47 cromosomas en lugar de los 46 habituales en cada una de sus células. La enfermedad surge como resultado de un error en la división celular llamado no disyunción. Antes o durante la concepción, un par de cromosomas 21, ya sea en el espermatozoide o en el óvulo, no se separa. A medida que se desarrolla el embrión, el cromosoma adicional se replica en todas las células del organismo. Este error en la división celular es responsable del 95 por ciento de todos los casos de síndrome de Down.

El síndrome de Down también incluye a otros dos trastornos genéticos: Mosaicismo y translocación. El mosaicismo ocurre cuando se produce una no disyunción del cromosoma 21 en una de las primeras divisiones celulares después de la fertilización que hace que una persona tenga 46 cromosomas en algunas de sus células y 47 en otras. El mosaicismo, la forma menos común del síndrome de Down, se observa en apenas 1 a 2% de los casos. La translocación, que se observa en 3 a 4% de los casos de síndrome de Down, ocurre cuando una parte del cromosoma 21 se separa durante la división celular y se une a otro cromosoma, generalmente el cromosoma 14. Aunque el número total de cromosomas en las células se mantiene en 46, la presencia de otra parte en un cromosoma 21 causa las características del síndrome de Down.

La causa del cromosoma parcial o completo adicional aún se desconoce. Lo que sabemos es que no se produce por factores ambientales ni por algo que la madre hace antes o durante el embarazo. La edad materna es el único factor que se ha relacionado con una mayor probabilidad de tener un niño con síndrome de Down como resultado de la no disyunción. Una mujer de 35 años tiene una probabilidad en 353 de concebir un niño con síndrome de Down. Para los 40 años, la incidencia ha aumentado a uno en 85. Sin embargo, como las mujeres más jóvenes tienen índices de fertilidad más elevados, nacen más niños con síndrome de Down de mujeres de menos de 35 años de edad. Una vez que una mujer ha dado a luz a un niño con síndrome de Down, la probabilidad de tener un segundo hijo con síndrome de Down podría incrementarse en un 1 por ciento adicional.

La edad materna, sin embargo, no está relacionada con la probabilidad de tener un bebé con translocación. La mayoría de los casos son esporádicos, eventos casuales, pero en alrededor de un tercio de los casos de translocación, uno de los padres es portador de un cromosoma translocado. Por este motivo, la probabilidad de translocación en un segundo embarazo es mayor que la que se observa en la no disyunción.
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¿Qué es el mosaicismo?
En última instancia, todas las células del cuerpo humano derivan de una célula inicial: el huevo fertilizado, al que también se llama cigoto. Después de la fertilización, el cigoto comienza a dividirse. A medida que se forman las células nuevas, los cromosomas se duplican para que las células resultantes tengan la misma cantidad de cromosomas que la célula original. Sin embargo, a veces hay errores y una célula termina con una cantidad distinta de cromosomas. A partir de allí, todas las células que se originen de esa célula tendrán una cantidad diferente de cromosomas, a menos que ocurra algún otro error. (Todas las células similares que se originan de un único tipo de célula se llaman línea celular, por ejemplo, línea celular de la piel, línea celular de la sangre, línea celular del cerebro, etc.) Cuando una persona tiene más de un tipo de composición cromosómica, se llama mosaicismo, como el estilo artístico del mosaico que es una imagen compuesta a partir de azulejos de distintos colores. En el síndrome de Down, el mosaicismo indica que algunas de las células del organismo tendrán trisomía 21 y otras tendrán la cantidad típica de cromosomas.

¿Cómo se diagnostica el mosaicismo?
La forma habitual en que se descubre el síndrome de Down mosaico es a través de análisis genéticos realizados a la sangre del bebé. Típicamente, se examinan de 20 a 25 células. Si alguna de las células tiene trisomía 21 y algunas no, entonces se hace el diagnóstico de mosaicismo. Sin embargo, este análisis de sangre sólo puede determinar el nivel de mosaicismo en la línea celular de la sangre. Aunque el mosaicismo puede presentarse en una sola línea celular (algunas de las células sanguíneas presentan trisomía 21 y el resto no), también puede darse entre las líneas celulares (las células de la piel pueden presentar trisomía 21 mientras que otras líneas celulares no). En el último caso, puede ser más difícil diagnosticar el mosaicismo. Cuando se sospecha mosaicismo pero no se lo confirma mediante un análisis de sangre, se pueden hacer análisis otros tipos celulares: las células que más comúnmente se analizan a continuación son las de la piel y de la médula. Como las células de la piel y las del cerebro nacen el mismo tipo de célula al inicio del desarrollo fetal (ectodermo), muchos médicos creen que los análisis en células de la piel también reflejan la composición cromosómica de las células del cerebro.

¿Cómo ocurre el mosaicismo en el síndrome de Down?
Hay dos formas de presentación del mosaicismo:

1. El cigoto inicial tenía 21 cromosomas, que normalmente daría como resultado la trisomía 21, pero durante la división una o más líneas celulares perdieron uno de los 21 cromosomas.

2. El cigoto inicial tenía 21 cromosomas, pero durante la división celular se duplicó uno de los 21 cromosomas.

Es posible determinar el origen del mosaicismo en casos individuales utilizando marcadores especiales para el ADN, pero esto no se hace de forma regular.

¿Qué implica el mosaicismo para mi hijo?
Hasta el presente, no se han hecho muchas investigaciones sobre las similitudes y las diferencias entre la trisomía 21 simple y la trisomía 21 mosaico. Un informe publicado en 1991 sobre el desarrollo mental del síndrome de Down mosaico comparó a 30 niños con síndrome de Down mosaico con 30 niños con síndrome de Down típico. Las pruebas de coeficiente intelectual mostraron que el coeficiente intelectual promedio del grupo con mosaico era 12 puntos más alto que el promedio del grupo sin mosaico. Sin embargo, algunos niños con el síndrome de Down típico presentaron mayores puntajes en las pruebas de coeficiente intelectual que algunos de los niños con el síndrome de Down mosaico.

El Departamento de Genética Humana de la Facultad de Medicina de Virginia ha tenido un proyecto de estudio continuo sobre niños con SD mosaico. En una encuesta de 45 niños con mosaicismo, se descubrió que estos niños mostraban un retraso en su desarrollo cuando se los comparó con sus hermanos. Cuando se comparó a 28 de estos niños con mosaicismo con 28 niños con síndrome de Down típico agrupados por edad y género, los niños con mosaicismo consiguieron realizar ciertos ejercicios motores antes que los niños con SD típico, tales como gatear y caminar solos. Sin embargo, el desarrollo del habla presentaba el mismo retraso en ambos grupos.

Como se hace el diagnostico?

Un bebe con el síndrome de Down es típicamente identificado al nacer por la presencia de ciertos rasgos físicos.  Las características mas communes incluyen bajo acento muscular, perfil facial  ligeramente plano e inclinación de los ojos hacia arriba.  Otras características incluyen tamano y peso bajo al ancer y posiblemente murmullo en el Corazon.  Por que estas características pueden manifestarse en bebes sin síndrome de Down, un análisis cromosal es necesario para confirmar el diagnostico clínico.  Un ejemplo de sangre es tomado del bebe para realizar el análisis.

Diagnóstico prenatal
Si ha sido recientemente informado que su bebe tiene el síndrome de Down, usted pudiese sentirse abrumado por esta información e inadecuadamente  preparado para el futuro de su niño. La Asociación Síndrome de Down de San Diego ofrece apoyo emocional, información y recursos a las familias. Todos los niños son especiales, el guía de recursos para familias, es un primaria fuente de información y dirección.
Guía de recursos para familias

Todos los Niños son Especiales fue diseñado para asistir a padres a obtener entendimiento y conocimiento acerca del síndrome de Down.  Usted pronto descubría que su bebe … como todos los bebes … es unicazo.  El síndrome de Down es solo un aspecto de la existencia de su niño.  El Guía de Recursos para la familia le provee información actualizada acerca del síndrome de Down y agencias adicionales de apoyo, locales y nacionales.  Adicionalmente, si usted lo pide, le pondremos en contacto con “un padre apoyo”.  Casi sin excepción, los padres afirman que su primaria fuente de información y apoyo surge de compartir entre ellos mismos sus experiencias.  Nadie más entenderá sus emociones mayores. Vea Todos los niños son especiales guía de recursos para familias.

Hablando acerca del síndrome de Down

Las palabras son poderosas y pueden dar forma a nuestra percepción de otras personas.  Un diagnostico puede marcar a una persona reforzando estereotipos así como negarle cualidades individuales.  Es importante usar lenguaje positive y terminología exacta cuando hablamos de nuestros hijos, amigos y miembros de nuestra familia con el síndrome de Down… lenguaje que refleje dignidad, habilidad e individualidad.

Al hablar de su bebe, es importante poner énfasis en el niño no en su incapacidad.  Usted escuchara a personas referirse a su bebe como Downs o bebe síndrome de Down (Down syndrome baby).  Como  padres y defensores de nuestros hijos, es esencial establecer altas normas que trascenderán dentro de nuestras comunidades.  Su bebe tendrá una personalidad unica con fortalezas cualidades propias.  Orgullosamente reconozca la individualidad y los logros de su hijo enfatizando a la persona primero.
