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Resumen

Introduccidn: a pesar de los avances cientificos en genética y medicina, el mayor desafio que en-
frentan muchas personas con sindrome de Down no se limita a su condicidn bioldgica, sino a las
barreras sociales que dificultan su inclusién plena en la sociedad. La comprensidn de esta condicion
desde una perspectiva exclusivamente biomédica resulta insuficiente si no se acompafa de estrate-
gias que promuevan la equidad en salud y el respeto por la diversidad humana.

Desarrollo: en las ultimas décadas, los avances en diagndstico prenatal, cirugia pediatrica, atencion
médica especializada y programas de estimulacién temprana han contribuido a mejorar de mane-
ra significativa la expectativa y calidad de vida de las personas con esta condicidn. Sin embargo,
persisten desafios relacionados con la inclusidn social, el acceso oportuno a servicios de salud y la
continuidad del cuidado a lo largo del curso de la vida.

Conclusidn: para comprender el sindrome de Down se requiere integrar conocimientos de gené-
tica, medicina clinica y ciencias sociales, asi como disefiar modelos de atencidon colaborativa inter-
disciplinaria centrados en el paciente. En este contexto, el profesional de enfermeria contribuye
con la educacidn para la salud y el acompafiamiento a las familias mediante un cuidado integral,
informado e inclusivo.

Abstract

Introduction: Despite scientific advances in genetics and medicine, the greatest challenge faced
by many people with Down syndrome is not limited to their biological condition, but rather to the
social barriers that hinder their full inclusion in society. Understanding this condition from a purely
biomedical perspective is insufficient if it is not accompanied by strategies that promote health
equity and respect for human diversity.

Development: In recent decades, advances in prenatal diagnosis, pediatric surgery, specialized
medical care, and early intervention programs have significantly improved the life expectancy and
quality of life of people with this condition. However, challenges related to social inclusion, timely
access to health services, and continuity of care throughout the course of life persist.

Conclusion: Understanding Down syndrome requires integrating knowledge from genetics, clinical
medicine, and social sciences, as well as designing interdisciplinary, collaborative, patient-centered
care models. In this context, nursing professionals contribute to health education and support for
families through comprehensive, informed, and inclusive care.
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Introduccién

El sindrome de Down es una condiciéon genética amplia-
mente reconocida dentro del campo de la medicina y la
salud publica. Desde su descripcién clinica inicial hecha
por John Langdon Down en el siglo XIX hasta la identifi-
cacion de su base cromosémica en 1959, el conocimiento
cientifico sobre esta condicién ha evolucionado de manera
considerable.!

Actualmente se estima que el sindrome de Down
ocurre aproximadamente en 1 de cada 700 nacimientos
vivos a nivel mundial, lo que lo convierte en la trisomia
autosémica viable mas frecuente en humanos.? En Méxi-
co, la prevalencia estimada oscila entre 1 por cada 650 a
700 nacimientos, lo que representa miles de nuevos casos
cada afio dentro del sistema de salud nacional (figura 1).°

Figura 1 Aspectos relevantes del sindrome de Down

Cabe sefialar que los defectos congénitos en conjunto
representan una causa importante de morbilidad neonatal
y de demanda de servicios especializados en genética mé-
dica. En el Instituto Mexicano del Seguro Social (IMSS)
se atiende una proporcién considerable de nacimientos,
ademas de su participacién en la vigilancia epidemiolégi-
ca de defectos congénitos. En informes institucionales se
ha sefialado que las anomalias cromosémicas, entre ellas
el sindrome de Down, forman parte de los defectos con-
génitos diagnosticados con mayor frecuencia en unidades
hospitalarias del instituto.’

A pesar de los avances cientificos en genética y me-
dicina, el mayor desafio que enfrentan muchas personas
con sindrome de Down no se limita a su condicién biol6-
gica, sino a las barreras sociales que dificultan su inclusion
plena en la sociedad. La comprension de esta condicién

SINDROME DE DOWN

. Incidencia mundial y en Mé!lcﬂ)

.Diagnésti:u Citogenélil:o)

W - DE
CADA

1700,

BTN uaclmm'ros

\

. Didgriéstico Clinico

XK ¥R
Knunu»u4-

ll lt ll i 9N
13 14 15 16 17 18

Fisuras
“palpebrales
[ oblicuas

Hipotonia
Muscular

Cardiopatia

%

38 38 —>(141) 23 x.
19
ol xiv) | |
N Ve 0%e® %40,
o; Dia Mundial del ¢
@ Sindrﬁmede I]nwn &

“21 de Marzo’, .
Uy “‘3
N - ‘

DI

Fuente: elaboracion propia con informacién adaptada de las referencias revisadas

https://revistaenfermeria.imss.gob.mx/

Rev Enferm Inst Mex Seguro Soc. 2026;34(3):e1641



desde una perspectiva exclusivamente biomédica resulta

insuficiente si no se acompafa de estrategias que pro-
muevan la equidad en salud y el respeto por la diversidad
humana.*

En este contexto, la atencién de las personas con sin-
drome de Down requiere modelos de atencion interdis-
ciplinaria que integren los conocimientos biomédicos,
psicosociales y comunitarios para garantizar un cuidado
integral a lo largo del curso de vida. En este sentido, la
formacion de profesionales de la salud con competen-
cias para el trabajo colaborativo y centrado en la persona
constituye un elemento esencial para mejorar la calidad de
la atencion. Cabe sefialar que un paso fundamental para
avanzar hacia sistemas de salud mas inclusivos y sensibles
a las necesidades de esta poblacién implica fortalecer la
educacion en genética, desarrollo infantil y atencion cen-
trada en la persona dentro de los programas de formacion.

En el marco de un modelo de atencién colaborativa
en salud, el papel del profesional de enfermeria en el cui-
dado de personas con sindrome de Down es fundamental
para lograr un abordaje integral, inclusivo e interdiscipli-
nario. Por su cercanfa con los pacientes y sus familias,
estos profesionales garantizan la continuidad del cuidado
mediante procesos de educacién y acompafiamiento en
todas las etapas de la vida; asimismo, por su relaciéon de
proximidad con los pacientes y sus familias el profesional
de enfermerfa tiene una posicion privilegiada para tradu-
cir el conocimiento cientifico en practicas de cuidado hu-
manizadas y basadas en evidencia.

Desarrollo

Bases genéticas del sindrome de Down

El sindrome de Down se origina por la presencia de
un cromosoma 21 adicional. En condiciones normales, las
células humanas contienen 46 cromosomas organizados
en 23 pares. En esta condicién, sin embargo, existe una
copia extra total o parcial del cromosoma 21, lo que pro-
duce un desequilibrio en la expresién de multiples genes
implicados en procesos fundamentales del desarrollo.' La
forma mas frecuente es la trisomfa 21 libre, responsable de
aproximadamente el 95% de los casos, y se produce como
consecuencia de un fenémeno denominado no disyun-
cién cromos6mica durante la meiosis.” Este etror provoca
que el embrién resultante posea 3 copias del cromosoma
21 en lugar de 2.
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Hay también otras variantes citogenéticas menos fre-
cuentes. La translocacion cromosémica, que representa
alrededor del 3-4% de los casos, ocurre cuando un cro-
mosoma 21 se encuentra unido a otro cromosoma. Por
otra parte, el mosaicismo, presente en aproximadamente
el 1-2% de los casos, se caracteriza por la coexistencia
de células con cariotipo normal y células con trisomia 21
dentro del mismo individuo.!

La presencia de material genético adicional altera la
regulacién de numerosos genes localizados en el cromo-
soma 21, lo cual genera lo que se conoce como desequi-
librio en la dosis génica. Este fendmeno afecta maltiples
procesos biologicos, entre los que se incluyen el desarro-
llo neurolégico, la funcién inmunoldgica y el metabolis-
mo celular, lo que explica la diversidad de manifestacio-
nes clinicas asociadas a esta condicion.

Manifestaciones clinicas y condiciones asociadas

El sindrome de Down se caracteriza por un conjunto
de rasgos fenotipicos distintivos, que incluyen hipotonia
muscular, rasgos craneofaciales caracteristicos y retraso
en el crecimiento. No obstante, la expresion clinica puede
variar considerablemente entre individuos.

Entre las condiciones médicas asociadas mas frecuen-
tes se encuentran las cardiopatias congénitas, presentes
en aproximadamente 40-50% de los casos.” Asimismo,
pueden observarse alteraciones endécrinas, particular-
mente hipotiroidismo, asi como trastornos auditivos y
visuales, mayor susceptibilidad a infecciones respiratorias
y retraso en el desatrollo cognitivo.

En las ultimas décadas se ha registrado un incremento
significativo en la esperanza de vida de las personas con
sindrome de Down. Mientras que a mediados del siglo
XX la expectativa de vida rara vez superaba los 20 afios,
actualmente puede alcanzar o incluso superar los 60 afios
en muchos paises, como resultado de mejoras en el diag-
néstico temprano, la cirugia cardiaca pediatrica y el acce-
so a servicios de salud especializados.®

Este cambio en el perfil epidemiolégico ha generado
nuevas necesidades en términos de atencién médica a lat-
go plazo, seguimiento de enfermedades cronicas y apoyo
en la transicion hacia la vida adulta.

Diagndstico y asesoramiento genético

El diagnéstico del sindrome de Down puede esta-
blecerse durante el embarazo y después del nacimiento.
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En el contexto prenatal, el tamizaje incluye estudios eco-

graficos y pruebas bioquimicas que permiten estimar el
riesgo de trisomia 21. En afios recientes, el analisis de
ADN fetal libre en sangre materna se ha convertido en
una herramienta altamente sensible para la deteccién de
anecuploidias cromosémicas.! Cuando los resultados del
tamizaje indican un riesgo elevado, se pueden realizar es-
tudios confirmatorios como la amniocentesis o la biopsia
de vellosidades corionicas, que permiten analizar directa-
mente el cariotipo fetal.

Después del nacimiento, el diagnéstico clinico basa-
do en las caracteristicas fenotipicas se confirma mediante
estudios citogenéticos, generalmente a través de un cario-
tipo en sangre periférica. Esta prueba es fundamental, ya
que permite identificar el tipo de alteracion cromosémica
ya sea por trisomia libre, mosaicismo o translocacion, in-
formacion clave para orientar el asesoramiento genético y
la toma de decisiones informadas por parte de la familia,
ademas de facilitar la comprension de la condicion y el
acompafiamiento durante el proceso diagnostico.

El papel de enfermeria en el cuidado integral

La atencion de las personas con sindrome de Down
requiere la participacion coordinada de diversos profesio-
nales de la salud. Como parte del equipo interdisciplinario,
el profesional de enfermerfa desempefa un papel funda-
mental en la continuidad del cuidado y en la promocion
del bienestar.

En el periodo neonatal e infantil, el personal de en-
fermerfa participa en la detecciéon temprana de compli-
caciones médicas, el monitoreo del crecimiento y desa-
rrollo, asi como en la orientacion a las familias sobre las
necesidades especificas del nifio. Asimismo, el personal
de enfermeria interviene en programas de estimulacion
temprana, los cuales han demostrado que favorecen el

desarrollo motor, cognitivo y social en los primeros afios
de vida.”

En el ambito comunitario, la enfermerfa desempefia un
papel clave en la educacion para la salud al promover la
adherencia a los controles médicos, la vacunacién, la nutti-
cién adecuada y la deteccién oportuna de comorbilidades.®

Ademas, el enfoque del proceso de atencion de enfer-
merfa centrado en el paciente permite abordar dimensio-
nes fundamentales del cuidado, como el apoyo emocional
a las familias, la promocién de la autonomia y la defensa
de los derechos de las personas con discapacidad.®

Conclusiones

El sindrome de Down continta siendo una condicién
relevante en el ambito de la salud publica global y nacio-
nal. Su comprensién requiere integrar conocimientos de
genética, medicina clinica y ciencias sociales, asi como
promover modelos de atencién centrados en el paciente.
En este contexto, el personal de enfermeria desempefia
un papel fundamental en la educacion para la salud y el
acompafiamiento a las familias, con lo que contribuye en
los equipos interdisciplinarios a una atencién mas integral,
informada e inclusiva.

El cariotipo continta siendo la prueba confirmatoria
para los pacientes con sindrome de Down y otras cromo-
somopatias, ya que permite identificar el tipo de altera-
cién cromosémica y orientar el asesoramiento genético
familiar. Sin embargo, en México la disponibilidad y el
acceso oportuno a estas pruebas aun representan un reto,
lo que puede retrasar la confirmacién diagnodstica y el
acompafiamiento adecuado. Ante este panorama, resulta
fundamental fortalecer el acceso a herramientas diagnos-
ticas oportunas y promover una atencioén integral que fa-
vorezca la orientacion, el apoyo y la toma de decisiones
informadas por parte de las familias.

El cariotipo sigue siendo la prueba que confirma la
presencia de sindrome de Down, dado que permite
determinar la alteracion cromosémica y establecer el
asesoramiento genético; empero, su disponibilidad en
México todavia representa un reto que puede incidir en

el retraso del diagnostico
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