Pruebas Prenatales e Informacidn
SOBRE EL SINDROME DE DOWN




Recursos Utiles

Cada mujer y cada embarazo es diferente. Pediatras, consejeros
genéticos, miembros de la familia, amigos, consejeros espirituales y otros
pueden ayudar a una mujer embarazada que recibi6 un diagndstico
prenatal de sindrome de Down.

INTERVENCION TEMPRANA, APOYOS
EDUCATIVOS Y EMOCIONALES

Woodbine House Books on Down Syndrome
www.woodbinehouse.com/product-category/down-syndrome/

CUIDADO MEDICO

American Academy of Pediatrics, “Health Supervision for Children
with Down Syndrome”: www.publications.aap.org/pediatrics/
article/128/2/393/30609/Health-Supervision-for-Children-With-Down-
Syndrome

Anna & John J. Sie Center for Down Syndrome, “Pediatric Guideline
Record Tool”: www.globaldownsyndrome.org/pediatrics-record-sheet/

PADRES PRIMERIZOS Y ESPERANDO

«  www.globaldownsyndrome.org/prenatal-testing-pamphlet/

o  www.ndsccenter.org/programs-resources/as/birthto2/

o www.ndss.org/lifespan/diagnosis

« www.downsyndromepregnancy.org

o Bebés con sindrome de Down: Nueva guia para padres (Libro
disponible en ingles y espaiiol)

o Laguia para padres del sindrome de Down: Asesoria, informacién,

inspiracion y apoyo para criar a su hijo desde el diagnoéstico hasta la
edad adulta

S| TIENE PREGUNTAS SOBRE SU EMBARAZO O SOBRE EL SINDROME DE
DOWN, VISITENOS EN WWW.DOWNSYNDROMETEST.ORG



https://www.woodbinehouse.com/product-category/down-syndrome/
https://publications.aap.org/pediatrics/article/128/2/393/30609/Health-Supervision-for-Children-With-Down-Syndrome
https://publications.aap.org/pediatrics/article/128/2/393/30609/Health-Supervision-for-Children-With-Down-Syndrome
https://publications.aap.org/pediatrics/article/128/2/393/30609/Health-Supervision-for-Children-With-Down-Syndrome
http://www.globaldownsyndrome.org/pediatrics-record-sheet/
https://www.globaldownsyndrome.org/prenatal-testing-pamphlet/
https://www.ndsccenter.org/programs-resources/as/birthto2/
https://www.ndss.org/lifespan/diagnosis
http://downsyndromepregnancy.org/
https://www.globaldownsyndrome.org/prenatal-testing-pamphlet/

Introduccidn

El embarazo puede ser una etapa emocionante que a la vez puede
producir sentimientos y muchas preguntas. ; Mi bebé serd un nifio
o una nina? ;A quién se parecera mas? ;Esta sano mi bebé? Para
ayudar a responder a estas preguntas, su médico o profesional de la

salud le puede ofrecer una variedad de opciones de pruebas durante

su embarazo.
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Contestando
Sus Preguntas

¢Debo hacerme la prueba?

LA DECISION DE TENER una prueba de deteccién prenatal o
una prueba de diagndstico es muy personal. Algunas mujeres acceden
a estas pruebas con el fin de recopilar mds informacién sobre la
probabilidad de tener el sindrome de Down en su embarazo, o para que
puedan planificar el parto de un nifio con sindrome de Down. Otras se
sienten comodas procediendo sin exdmenes prenatales o diagnosticos
y deciden que tales pruebas no son necesarias o no valen la pena los
riesgos. Todas estas pruebas son completamente opcionales. Si tiene
preguntas sobre cualquiera de estas pruebas, hable con su médico,

consejero genético, especialista u otro proveedor de atencién médica

acerca de los riesgos, beneficios y limitaciones de estas pruebas.




¢ Qué es una "prueba prenatal” para el
sindrome de Down?

GENERALMENTE HAY DOS tipos de pruebas (exdmenes
de deteccién y pruebas de diagnéstico) que puede tener mientras esta
embarazada para ayudar a determinar si su bebé tiene sindrome de
Down u otra condicion de cromosomas. Las pruebas de deteccién

le indican la posibilidad de que el bebé pueda tener una condicién
cromosomica, mientras que las pruebas de diagndstico pueden decirlo

con seguridad.

EXAMENES DE DETECCION

Las pruebas de deteccion prenatal usualmente incluyen exdmenes

de sangre y/o ultrasonido. Hay dos tipos principales de pruebas de
deteccion que se basan en las medidas de 1-2 tubos de su sangre - uno

mide las proteinas en el suero y el otro mide pequenos fragmentos de

material genético (ADN).
Sélo una prueba

La prueba de suero también se conoce de diagnéstico le

como deteccion de suero materno, dirs con certeza

deteccion bioquimica, prueba de deteccion . L.
si su bebé tiene

combinada en el primer trimestre, prueba

sindrome de Down
triple y/o deteccion cuadruple. Este andlisis

de sangre suele combinarse con los resultados de un examen especial
de ultrasonido, denominado medicién de “translucencia nucal” (NT*),
que mide la cantidad de liquido en la parte posterior del cuello del bebé
durante el embarazo temprano (entre las 11 y 14 semanas). Las pruebas
de deteccién de suero materno se pueden realizar a finales del primer
trimestre (entre las 10 y 14 semanas) o en el segundo trimestre (entre
las 15 y 20 semanas). La prueba le da un nimero de riesgo (como de “1
en 100”) de tener un bebé con sindrome de Down u otras condiciones

cromosomicas.



La prueba mas reciente se basa en contar fragmentos de ADN que
flotan en su sangre. Esto se llama deteccién de ADN libre de células
(ADNIc*), pruebas prenatales no invasivas (NIPT*) o deteccién
prenatal no invasiva (NIPS*). El ADNIc se puede hacer en cualquier

momento del embarazo después de las 10 semanas hasta el parto.

Si su bebé tiene sindrome de Down, habrd un mayor niimero de
fragmentos del cromosoma 21 en su muestra de sangre. Esta prueba es
muy precisa para detectar la posibilidad de que su bebé tenga sindrome

de Down, aunque todas las pruebas

!.OS factores de alto riesgo “positivas” deben ser confirmadas
incluyen:

por una prueba de diagndstico para

Edad avanzada de la madre o
estar seguros (ver pagina 6). Esta

(35 afos de edad o méas)

Uno o més familiares con prueba también puede decir si el

sindrome de Down bebé es un nino o nifa.

Resultados de diferentes En la actualidad, el Colegio

examenes que indican una de Ob
. Americano de Obstetras
probabilidad alta de tener un Y

nifio con sindrome de Down. Cinecologos y otras sociedades
profesionales recomiendan que

las pruebas de detecciéon de ADNIc se puedan ofrecer a las mujeres
embarazadas que estan en “alto riesgo” para tener un bebé con
sindrome de Down. “Alto riesgo” incluye mujeres que tienen mas de
35 afios en el momento de su parto, mujeres cuyos bebés tienen una
prueba de ultrasonido anormal, mujeres que tienen una prueba de
proteina sérica anormal y mujeres que han tenido un beb¢ anterior o
un familiar cercano con sindrome de Down. Las pruebas de deteccion

convencionales siguen siendo el primer paso mas apropiado para las

mujeres que no se consideran “de alto riesgo™!



No existen riesgos de aborto espontaneo asociados con las pruebas de

deteccion. Las pruebas de deteccion no pueden decirle con certeza si
su bebé tiene sindrome de Down u otra condicién cromosémica. Sin
embargo, si una prueba de deteccién demuestra que las posibilidades
son altas, su obstetra o consejero genético le ofrecerd una prueba de
“diagnostico”. Independientemente de su riesgo, puede solicitar una
prueba de diagnoéstico si desea saber con certeza si su bebé tiene una
condicién cromosdmica.

PRUEBAS DE DIAGNOSTICO

Hay dos pruebas de diagnéstico que pueden decirle con casi 100%

de precision si su bebé tendra sindrome de Down u otra condicién
cromosomica. La prueba de amniocentesis (“amnio” para abreviar) se
realiza generalmente después de la 15 semana de embarazo. La prueba
con la muestra de la vellosidad coriénica (CVS por sus siglas en inglés)
se realiza generalmente entre las 10 y 13 semanas del embarazo. Ambas

pruebas tienen un riesgo de 0.1 a 0.3% de causar aborto espontdneo.”



:Qué es el sindrome de Down?

SINDROME DE DOWN, también conocido como trisomia
21, es una condicién en la que una persona nace con tres copias del
cromosoma 21 en lugar de dos. En los Estados Unidos, 1 de cada 691
bebés nace con la condiciéon®. Hay cientos de miles de personas con
sindrome de Down en los Estados Unidos y se estima que hay seis

millones de personas con sindrome de Down en todo el mundo.

El sindrome de Down no tiene nada
que ver con la raza, la nacionalidad,
el estatus socioecondédmico, la
religion o cualquier cosa que la
madre o el padre hicieron antes o
durante el embarazo

Porqué algunos bebés tienen tres copias del cromosoma 21 en lugar

de dos es en gran parte desconocido. Sabemos que el 98% de las veces,
el sindrome de Down es aleatorio y no hereditario. La probabilidad

de tener un bebé con sindrome de Down aumenta con la edad de la
madre; Sin embargo, alrededor de la mitad de los bebés nacidos con
sindrome de Down nacen de madres menores de 35 afios simplemente
porque mds mujeres jovenes tienen bebés.* Es importante sefalar

que el sindrome de Down no tiene nada que ver con la raza, la
nacionalidad, el estatus socioecondmico, o cualquier cosa que la

madre o el padre hicieron antes o durante embarazo.







¢ Mis preocupaciones y sentimientos
son normales?

MUCHOS PADRES ESTAN PREOCUPADOS por cémo
un nifo con sindrome de Down afectara a su familia, incluyendo a sus

hermanos.

Cada familia es unica y puede tratar la idea de, o el nacimiento, de un
bebé con sindrome de Down de manera diferente. Es natural sentirse
triste o preocupado si una prueba prenatal indica que su bebé tiene

o puede tener sindrome de Down. Tener un bebé con sindrome de
Down no es algo que los padres normalmente planifican y puede

esperarse todo tipo de sentimiento.

Al momento del diagndstico, puede ser dificil prever impactos
familiares positivos, pero los estudios que se centran en los resultados
a largo plazo para las familias han sido alentadores. A pesar de los
retos potenciales, las historias personales y los estudios en Estados
Unidos muestran que la mayoria de las familias que tienen un niflo

con sindrome de Down son estables, exitosas y felices.

Ademas, muchos hermanos responden positivamente y sienten que
tienen vidas mas satisfechas debido a su hermano con sindrome

de Down. Los estudios centrados en la realizacion personal de las
personas con sindrome de Down indican que la mayoria de los nifios
mayores, adolescentes y adultos encuestados sienten que llevan vidas

felices y satisfactorias.’

SI TIENE PREGUNTAS SOBRE SU EMBARAZO O SOBRE EL
SINDROME DE DOWN, POR FAVOR VISITENOS EN
WWW.DOWNSYNDROMETEST.ORG


https://www.globaldownsyndrome.org/prenatal-testing-pamphlet/

:Como afectara a mi bebe el sindrome
de Down?

NO HAY MANERA DE SABER lo que el futuro tiene para
cualquier bebé. De muchas maneras, los bebés con sindrome de Down
son como otros bebés. Todos los bebés necesitan ser alimentados,
tener sus pafiales cambiados, y tener tiempo para jugar, pero sobre
todo, necesitan ser amados. Estas necesidades son las mismas para un

bebé con sindrome de Down.

Sin embargo, es importante que las familias sepan que las necesidades

de salud y educativas de un nifio con sindrome de Down, pueden ser

diferentes o potencialmente mas desafiantes que para otros nifios.
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Vivir con sindrome de Down en
los Estados Unidos

A CONTINUACION SE ENCUENTRAN ALGUNOS
DATOS SOBRE PERSONAS CON SINDROME DE
DOWN QUE PUEDEN SER UTILES:

* Desde que los movimientos por los derechos civiles
comenzaron en los afios sesenta, las personas con
sindrome de Down son reconocidas como una parte
importante de la sociedad.

* Las personas con sindrome de Down participan en
actividades escolares, grupos religiosos, equipos
deportivos, programas de artes visuales y escénicas,
organizaciones de voluntariados, y en el campo laboral.

® |a mayoria de los nifios con sindrome de Down funcionan
en el rango leve a moderado de discapacidad intelectual.®

* Por ley, las personas con sindrome de Down deben recibir
una educacién gratuita y adecuada a través del sistema de
escuelas publicas en Estados Unidos.’

* Un ndmero pequefio pero en aumento de personas con
sindrome de Down estan participando en programas de
educacién postsecundaria y universitaria.

* La mayoria de las personas con sindrome de Down
necesitan apoyo adicional a lo largo de sus vidas, pero
un ndmero creciente de personas con sindrome de Down
viven de manera independiente o semi independiente.

® Un pequefio pero creciente nimero de personas con
sindrome de Down estan optando por casarse.
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INFORMACION MEDICA RELACIONADA CON LAS
PERSONAS CON SINDROME DE DOWN

e Actualmente, en Estados Unidos, el promedio de vida de una
persona con sindrome de Down es de 60 afios, en comparacién
con 25 afios en 198387 (sin embargo, hay disparidades por raza y
etnia).

* Esimportante mantenerse actualizado a través de la Academia
Americana de Pediatria y su gufa: “Supervision de Salud para
Nifos con Sindrome de Down". Estas recomendaciones pueden
fortalecer las habilidades fisicas e intelectuales de una persona con
sindrome de Down.

e Hasta un 50% de los bebés con sindrome de Down nacen con un
defecto cardiaco y algunos requieren cirugia.’® La gran mayoria de
estos defectos cardiacos son corregibles.

e Las personas con sindrome de Down tienen un mayor riesgo
de tener condiciones médicas como problemas respiratorios,
problemas de audicién y visién, infecciones del oido, apnea del
suefio, trastornos de la tiroides y enfermedad de Alzheimer. Todas
estas condiciones ocurren en individuos que no tienen sindrome
de Down, y algunas personas con sindrome de Down no tienen
ninguna de estas condiciones. La mayoria de estas condiciones
son tratables y la mayoria de las personas con sindrome de Down
llevan vidas sanas.™

e Las personas con sindrome de Down son mas propensas a
desarrollar ciertas leucemias infantiles'?, pero tienen menos
probabilidades de desarrollar canceres de tumores sélidos
en comparacion con la poblaciéon general.’ Las personas con
sindrome de Down también tienen menos probabilidades de sufrir
ataques cardiacos o accidentes cerebrovasculares.’'®
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¢ Qué debo esperar el primer afio?

LOS BEBES CON SINDROME DE DOWN requieren la
misma atencién médica necesaria que todos los bebés (visitas rutinarias
de cuidado e inmunizaciones). Ademads, la Academia Americana de
Pediatria (AAP*) ha creado directrices para los niflos con sindrome de
Down llamado “Supervision de la Salud para Nifios con Sindrome de
Down.” En el primer aio, algunas de las recomendaciones de la AAP
incluyen un ecocardiograma para defectos cardiacos, hemograma,
examen de la audicién y la vista, un andlisis de sangre para determinar
los niveles hormonales de la tiroides, y un examen para detectar

problemas gastrointestinales.

Desde el punto de vista del desarrollo, los nifios con sindrome de Down
suelen experimentar retrasos en diferentes areas. Los retrasos motores
pueden afectar el sentarse, gatear y caminar. Los retrasos motores finos
implican la coordinacion de la mano y del dedo. Los retrasos en el habla

pueden afectar el inicio y la calidad del habla y el lenguaje.

Los hitos del desarrollo varian ampliamente en niflos con sindrome

de Down y son imposibles de predecir. Los servicios de intervencién
temprana, incluyendo terapias fisicas, ocupacionales y del habla, deben
iniciarse temprano en la vida para optimizar el desarrollo del nifio.

En Estados Unidos, un servicio conocido como “intervencién
temprana” apoya el desarrollo de bebés y nifios pequeiios con
necesidades especiales, especialmente en los primeros tres afios de vida.
Los servicios se implementan en cada estado bajo la guia de una ley
federal llamada Ley de Educacién de Individuos con Discapacidades

(IDEA, parte C).



ALGUNOS HITOS TiPICOS

N'II'\'IOS CON DESARROLLO
ACTIVIDADES SINDROME TIPICO DE

DE DOWN NINOS
Sonreir 1.5-3 meses 0.5-3 meses
Voltear el cuerpo 2-12 meses 2-10 meses
Sentarse 6-18 meses 5-9 meses
Gatear 8-25 meses 7-13 meses
Pararse 10-32 meses 8-16 meses
Caminar 12 -45 meses 8-18 meses
Hablar, palabras 9-30 meses 6-14 meses
Hablar, oraciones 18 - 46 meses 14 - 32 meses

© 2001 Sigfried Pueschel
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LOS RECURSOS ESTAN DISPONIBLES PARA SERVICIOS
MEDICOS Y SERVICIOS DE INTERVENCION TEMPRANA

Si tiene un seguro de salud privado, su bebé con sindrome de Down estara
cubierto al igual que sus otros hijos. Ya no debe haber ninguna denegacién de
seguro de salud basada en “condiciones preexistentes”. Cada estado también
tendra un programa para ayudar a obtener un seguro de salud para los nifios.
Esto puede ser a través del Programa Estatal de Seguro de Salud para Nifios
(SCHIP) o a través del programa de Deteccidn, Diagnostico y Tratamiento

Temprano y Periédico de Medicaid.

La ley federal requiere que cada estado ofrezca servicios de intervencién
temprana para bebés con discapacidades o en riesgo de retrasos en el
desarrollo. Se ofrece una evaluacion gratuita, pero el costo de los servicios de
intervencion temprana dependera de las politicas de cada estado. En algunos
estados, no hay cargo. En otros, los servicios se proporcionan en una escala de

cobro, dependiendo de sus ingresos.

Para obtener mas informacién, comuniquese con su organizacion
local de sindrome de Down. Para obtener mas detalles visite www.
globaldownsyndrome.org/about-down-syndrome/resources/local-

organizations/ o comuniquese con el NDSC al 770-604-9500 o el NDSS al
800 -221-4602.


https://www.globaldownsyndrome.org/about-down-syndrome/resources/local-organizations/
https://www.globaldownsyndrome.org/about-down-syndrome/resources/local-organizations/
https://www.globaldownsyndrome.org/about-down-syndrome/resources/local-organizations/

Otros Recursos

Ademis de las organizaciones sin fines de lucro, como la Global Down
Syndrome Foundation, el National Down syndrome Congress y la
National Down Syndrome Society, se estima que hay cerca de 250
organizaciones locales del sindrome de Down en los Estados Unidos,

por lo que es probable que haya una en su zona. A continuacién
encontrara una breve lista de recursos que pueden ser utiles para mujeres
embarazadas y las familias. Para obtener informacién mas detallada,

visitenos en www.downsyndrometest.org.

GLOBAL DOWN SYNDROME FOUNDATION

www.globaldownsyndrome.org

NATIONAL DOWN SYNDROME CONGRESS

www.ndsccenter.org

NATIONAL DOWN SYNDROME SOCIETY

www.ndss.org

DOWN SYNDROME WORLD MAGAZINE

www.downsyndromeworld.org

ADOPCION

Algunas familias que esperan un nifo con sindrome de Down podrian
decidir entregarlo en adopcion, si es la opcion correcta para su familia. La
Red Nacional de Adopcion del Sindrome de Down tiene un registro de
familias que tienen licencia para adoptar y que quieren adoptar a un nifio

con sindrome de Down. Para obtener més informacion, visite

www.ndsan.org o llame al 513-709-1751.



https://www.globaldownsyndrome.org/prenatal-testing-pamphlet/
https://www.globaldownsyndrome.org/
https://www.ndsccenter.org/
https://www.ndss.org/
https://downsyndromeworld.org/
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