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El sindrome de Down se hace invisible

N. RAMIREZ DE CASTRO | MADRID

Ningun avance médico, ninguna medida de prevencion ha logrado
reducir la frecuencia del sindrome de Down. Todo lo contrario, esa
malformacion que altera la vida con un cromosoma de més en el par 21
es una enfermedad congénita al alza. El dltimo nimero de la revista
«British Medical Journal» publica un estudio que demuestra que el
diagnostico, lejos de disminuir, se ha disparado en las dos Ultimas
décadas en un 70%. Pero los casos no son visibles. El estudio admite
gue muy pocos llegan a nacer: 9 de cada 10 mujeres deciden
interrumpir la gestacion cuando se le informa de que su hijo tiene
sindrome de Down.
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% «Si no lo tienes muy claro, el sistema te empuja a abortar»

INES BAUCELLS

En Espafia no existe un estudio similar. Aunque las mismas cifras que
se manejan en el Reino Unido podrian servir «incluso aumentadas»
para nuestro pais, reconoce Maria Luisa Martinez-Frias, directora del
Estudio Colaborativo Espariol de Malformaciones Congénitas. Los datos
gue se manejan en este registro son sélo de nacimientos con
problemas, no de diagnésticos.

En ese registro se acumula informacion desde 1976 y se puede ver como los alumbramientos de bebés con sindrome
de Down permanecieron estables, en torno a los 14,78 casos por cada 10.000 nacimientos hasta 1985. Ese fue el afio
de la despenalizacion del aborto y de los primeros pasos del diagndstico prenatal. Hoy la generalizacion de ecografias y
amniocentesis apenas dejan duda a las gestantes.

Si sirve como muestra lo que ocurre en una comunidad auténoma, basta con ver los datos de Asturias. La revista
«Medicina Clinica» publicaba hace unos meses un estudio donde confirma que el 96 por ciento de las parejas aborta
cuando le informan que su hijo puede padecer esta alteracion cromosémica.

Quienes se dedican al estudio de malformaciones congénitas no entran a valorar si el aborto en el sindrome de Down
esta justificado. Lo que les preocupa es que este trastorno se vuelva invisible y deje de preocupar.

Los autores del estudio britanico advierten que el sindrome de Down plantea un nuevo desafio a la sociedad. No sélo
hacen falta medidas sanitarias sino de caracter socioeconémico. El principal reto es conseguir que las mujeres
planifiquen antes su embarazo. Las alteraciones cromosomicas crecen porque la maternidad se retrasa cada vez mas.
El 30 por ciento concibe después de los 35 afios, cuando los riesgos se disparan. «El peligro de tener un nifio con
sindrome de Down se multiplica por diez a partir de los 35 afos, pero las mujeres cada vez se confian mas. Cuentan
con la reproduccion asistida para ser madres y con la amniocentesis para detectar si hay algin problema», dice
Martinez Frias.

La paradoja es que el sindrome de Down es cada vez mas frecuente pese a estar a punto de entrar en el catalogo de
las consideradas enfermedades raras, las que tienen una incidencia menor a 5 casos por 10.000 habitantes.

Mejorar la calidad de vida

En el CIBER de enfermedades raras, el grupo de Cristina Fillat trabaja activamente en el estudio de patologias de base
genética y, en concreto, en sindrome de Down. Su objetivo es identificar los genes que estan implicados en las distintos
problemas relacionados con esta anomalia. «Qué genes estan relacionados con las cardiopatias, con retraso cognitivo,
desarrollo motor... Este conocimiento nos permitird en el futuro desarrollar terapias especificas que modulen la
expresion de los genes implicados para reducir el impacto», explica Fillat.

Puede que en unos afos esos farmacos mejoren la calidad de vida de los nifios nacidos con sindrome de Down.
Aungue nazcan con la alteracion, tendrian menos problemas cardiacos y mejoraria su desarrollo cognitivo.

La doctora Martinez-Frias también cree que se puede avanzar en la prevencion. En el origen de esta trisomia estan
implicados factores genéticos, ambientales, la edad materna, paterna y quiza también nutricionales. Esta especialista
investiga el papel que una vitamina puede desempefiar en la enfermedad. En concreto trabaja con el acido félico, que
ayuda a prevenir defectos congénitos del sistema nervioso. Sus trabajos apuntan a que el acido félico tomado en dosis
bajas -0,4 miligramos- tres meses antes de la concepcién podria ayudar a prevenir el sindrome de Down. La clave
estaria no sélo en que lo tome la mujer, sino también su pareja, apunta.

Anna, de 5 afios, representa la ilusién de las pocas parejas que contindan con el embarazo pese al diagndstico de que
su bebé naceréa con sindrome de Down
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