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El síndrome de Down

 Identificado y descrito por el médico inglés John Langdon Down
en 1866. Publicación: “Observations on an ethnic classification
of idiots”

 1957: El Dr. Jérôme Lejeune descubre la etiología genética del 
síndrome y describe la triplicación del cromosoma 21 en esta 
población.



Las personas con síndrome de Down presentan 
un envejecimiento prematuro



La esperanza de vida en los pacientes con SD 
ha aumentado en las últimas décadas 

Bittles, Glasson et al. 2004 de Graaf et al. Am J Med Genet. 2017 



La esperanza de vida en los pacientes con SD 
ha aumentado en las últimas décadas 

Bittles, Glasson et al. 2004 de Graaf et al. Am J Med Genet. 2017 

6 millones de personas con SD



La esperanza de vida en los pacientes con SD 
ha aumentado en las últimas décadas 

Bittles, Glasson et al. 2004 de Graaf et al. Am J Med Genet. 2017 

6 millones de personas con SD

> 40 
años



Condiciones médicas relacionadas con el SD

 AUTOINMUNIDAD

 Pérdida sensorial: visual (cataratas...) y auditiva 
(tapones de cerumen...)

 Infecciones: respiratorias, cutáneas...

 Enfermedades tiroideas: hipotiroidismo…
 Factores de riesgo vascular: mayor frecuencia de 

diabetes tipo I y sobrepeso, menor frecuencia de 
hipertensión arterial, hipercolesterolemia...

 Apnea del sueño

 Enfermedades digestivas: celiaquía, 
estreñimiento…

 Enfermedades osteoarticulares: 
osteopenia/osteoporosis, artristis, laxitud 
ligamentaria....

 Enfermedades neurológicas: epilepsia, 
enfermedad de Alzheimer



Diferentes problemas médicos a diferentes 
edades

Problemas médicos % <26 años >52 años

Demencia por enfermedad de Alzheimer >90 0* “>90”*

Alteraciones visuales 66 71 78

Alteraciones auditivas 85 49 80

Enfermedades tiroideas 41 46 43

Cardiopatías congénitas 59 17

Apnea del sueño >90

Problemas de movilidad 40-70 40 70

Pobre salud bucal 55

Enfermedades digestivas
Celiaquía

Estreñimiento

40
64
30

62
50

Sobrepeso 75 52 80

Quejas de comportamiento (familia)
Repetitivo

Compulsivo
Síntomas afectivos

73
7
5

77
18
24

* Fortea et al. Lancet 2020
Health Watch Study. AM. Coppus, 3rd Conference T21RS 2019
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La prevalencia de demencia en SD aumenta 
con la edad

http://www.alznyc.org/newslet

ter/spring2007/19.asp
McCarron et al. JIDR 2017
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A la edad de 40, el 100% de 

las personaes con SD 

tienen cambios en su

cerebro relacionados con la 

enfermedad de Alzheimer 



El síndrome de Down es una forma genética de 
enfermedad de Alzheimer

Dubois et al. Lancet Neurol. 2014



Identificar el deterioro cognitivo sobre la 
discapacidad intelectual es un reto

1. Los médicos no se sienten preparados para atender a personas con 
síndrome de Down. 

LAS PERSONAS CON SÍNDROME DE DOWN Y SUS FAMILIAS 
ANTE EL PROCESO DE ENVEJECIMIENTO. Edita: Real Patronato 
sobre Discapacidad http://www.rpd.es Ministerio de Sanidad, 
Servicios Sociales e Igualdad http://www.msssi.es  (2013)
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4.    Los síntomas no son específicos. 



Existen otros factores que pueden influir en la 
cognición de los pacientes con síndrome de Down

1. Carencia de algunas sustancias en la sangre: vitamina B9 (ácido 
fólico), vitamina B12 (cianocobalamina), hormonas tiroideas. 

2. Alteraciones del sueño: síndrome de apnea-hipopnea del sueño

3. Crisis epilépticas

4. Fármacos: benzodiacepinas, antipsicóticos, analgésicos, 
antidepresivos...
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Una unidad multidisciplinar y áltamente
especializada

Alzheimer-Down Unit



VISITA ANUAL
- Evaluación médica y neurológica 
- Evaluación neuropsicológica
- Analítica de sangre

Plan de salud de la Unidad Alzheimer-Down

Posibilidad de 
participar en proyectos 

de investigación 
(DABNI)

En caso de detectar patología

TODOS LOS ADULTOS CON SÍNDROME DE DOWN DE CATALUÑA SON CANDIDATOS

PACIENTE
- Seguimiento clínico personalizado
- Talleres de estimulación cognitiva 
- Soporte telemático a su médico de 
familia/especialistas
- Coordinación con otros servicios/entidades 

CUIDADOR
- Visita de orientación y asesoramiento
- Información sobre recursos
económicos y asistenciales
- Formación a cuidadores



Visita de Neurología

1. Historia clínica completa: antecedentes 
personales y patológicos, antecedentes 
familiares, anamnesis por aparatos, revisión 
del tratamiento farmacológico, valoración de 
problemas psicosociales o cambios vitales, 
valoración cognitiva, conductual y funcional

2. Historia de epilepsia

3. Exploración física: exploración neurológica, 
aplicación de escalas motoras (SCOPA, Tinetti)

4. Solicitud de pruebas complementarias. 



Visita de Neuropsicología

1. Estimación del cociente intelectual: 
Kaufman brief intelligence test (K-BIT) 

2. Test cognitivos: CAMCOG-DS, Cued Recall
Test (CRT), Picture Cancellation Task
(Devenny), Test de Barcelona (lectura, 
escritura, comprensión, praxias, 
pensamiento abstracto...), Test de los perros 
y gatos 



Necesitamos biomarcadores…
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Proyecto DABNI

Down Alzheimer Barcelona Neuroimaging Initiative

DABNI es un proyecto que estudia marcadores de Alzheimer en 

personas con síndrome de Down

DABNI permite avanzar en el conocimiento de la enfermedad de 

Alzheimer en el síndrome de Down y fuera de él



DABNI estudia biomarcadores de Alzheimer en SD

SEGUIMIENTO ANUAL

Neurología

Neuropsicología

Analítica de sangre

PLAN DE 

SALUD

Cohorte clínica

Estudio de líquido

cefalorraquídeo

Resonancia

magnética

Medicina 

nuclear

Electroencefalograma 

/ Estudio de sueño
Plasma & genética Banco de tejido 

neurológico

Cohorte de biomarcadores





¿Qué hemos aprendido hasta 
ahora?



La punción lumbar es un procedimiento seguro 
en las personas con síndrome de Down

Carmona-Iragui et al. JAD 2017

María Carmona



La prevalencia de los síntomas por enfermedad 
de Alzheimer aumenta con la edad

Fortea et al. Lancet 2020

Juan Fortea



Virtualmente todos los pacientes con síndrome de  
Down desarrollarán E. Alzheimer y esta es la causa de 

muerte en el 70% de los casos

Iulita et al. Jama Network Open 2022

Florencia Iulita



Necesitamos tener el cuenta el grado de 
discapacidad intelectual

Benejam, Videla et al. Alzheimers Dement 2020

Bessy Benejam

Laura Videla

Silvia Valldeneu



Existen biomarcadores en líquido cefalorraquídeo y en 
sangre que tienen un buen rendimiento diagnóstico 

para la EA en el SD

Fortea et al. Lancet Neurol 2018

Juan Fortea



Los niveles basales de algunos biomarcadores en 
sangre (NfL) tienen buen rendimiento diagnóstico y 

pronóstico para la EA en el SD

Carmona-Iragui, Alcolea et al. Lancet Neurol 2021

María Carmona Daniel Alcolea

Niveles NfL plasma (terciles):
- Azul: Alto
- Verde: Medio
- Rojo: Bajo



Las alteraciones en neuroimagen en personas con SD 
tras el inicio de los síntomas de EA son idénticas a las 

de los de la EA en el resto de la población

Fortea et al. Lancet 2020

Eduard Vilaplana

Víctor Montal



La E. Alzheimer es un proceso a lo largo de la vida en 
el síndrome de Down y sigue un curso predecible

Fortea et al. Lancet Neurol 2021

Juan Fortea



La epilepsia en el SD (en su mayoría) se asocia a la 
enfermedad de Alzheimer

Late Onset Myoclonic Epilepsy associated to 
Down Syndrome (LOMEDS)

Datos preliminares de DABNI: Epilepsia en el 17%

- 5.8% sin deterioro

- 18.2% EA prodrómica

- 50.4% demencia EA

>65% LOMEDS

Altuna et al. J Clin Med, 2021

Miren Altuna



Las apneas del sueño son muy frecuentes en el 
síndrome de Down, ¡y son tratables!

Gimenez et al. J Clin Sleep Med 2021

Sandra Giménez



“Círculo virtuoso”

E. ALZHEIMER 
EN 

POBLACIÓN 
GENERAL

E. ALZHEIMER 
EN 

SÍNDROME 
DE DOWN



Ensayos clínicos en S. Down: retos y 
oportunidades

E. ALZHEIMER 
EN 

SÍNDROME 
DE DOWN

Horizon 21 ABC Consortium NIH Initiative / Lumind / ACTC



Puntos clave

1. Las personas con S. Down sufren un envejecimiento prematuro y debemos

estar preparados para abordar los distintos problemas médicos que pueden

presentar en la edad adulta.

Realizar investigación en el síndrome de Down es 

crucial, no ofrecérsela es otra forma de discriminación 

2. La enfermedad de Alzheimer es el principal problema médico y la principal

causa de mortalidad de los adultos con síndrome de Down, y su diagnóstico es

complejo.

3. Los distintos biomarcadores son de utilidad. 



www.santpaumemoryunit.com

@SantPauMemory
@FCSDown

GRACIAS POR VUESTRA ATENCIÓN

Pacientes & familias


