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B ol

Anna, de 5 afios, representa la ilusion de las pocas parejas que

contintian con el embarazo pese al diagnéstico de que su bebé nacera con sindrome de Down

El sindrome de Down se hace invisible

El sindrome de Down estd a punto de entrar en el
registro de enfermedades raras por su baja frecuencia.
No es un éxito de la medicina. El diagndstico ha
aumentado en un 70%, pero nueve de cada diez
mujeres deciden interrumpir la gestacion

POR N. RAMIREZ DE CASTRO
FOTO INES BAUCELLS

MADRID. Ningtin avance mé-
dico, ninguna medida de pre-
venci6n ha logrado reducir la
frecuencia del sindrome de
Down. Todo lo contrario, esa
malformacién que altera la vi-
da con un cromosoma de més
en el par 21 es una enferme-
dad congénita al alza. El dlti-
mo nuimero de la revista «Bri-
tish Medical Journal» publica
un estudio que demuestra
que el diagnéstico, lejos de
disminuir, se ha disparado en
las dos tiltimas décadas en un
70%. Pero los casos no son vi-
sibles. El estudio admite que
muy pocos llegan a nacer: 9
de cada 10 mujeres deciden
interrumpir la gestacién cuan-
do se le informa de que su hi-
jo tiene sindrome de Down.

En Espafia no existe un es-
tudio similar. Aunque las mis-
mas cifras que se manejan en
el Reino Unido podrian servir
«incluso aumentadas» para
nuestro pafs, reconoce Marfa

Diagndstico prenatal

Triple cribado. Entre las
semanas 16 y 18 se realiza un
andlisis de sangre, llamado
«analisis tripley, para
identificar aquellos embarazos
con un riesgo mayor al normal
de desarrollar ciertos defectos
congeénitos.

Ecografia semana 20. E|
grosor del pliegue nucal del
bebé puede hacer sospechar
que padece una alteracion
cromosdmica. .
Cuadruple cribado. En algunos

Luisa Martinez-Frias, directo-
ra del Estudio Colaborativo
Espafiol de Malformaciones
Congénitas. Los datos que se
manejan en este registro son
s6lo de nacimientos con pro-
blemas, no de diagnésticos.
En ese registro se acumu-
lainformacién desde 1976y
se puede ver cémo los alum-
bramientos de bebés con sin-
drome de Down permanecie-
ron estables, en torno a los
14,78 casos por cada 10.000

laboratorios se han
comenzado a medir las
concentraciones de una .
sustancia en la sangre de la
madre, llamada inhibina A.
Este andlisis aumenta la
fiabilidad del diagnostico. El
analisis incluye las cuatro
sustancias presentesenla
sangre de la madre .
(alfafetoproteina,
gonadotropina corionica
humana, estriol libre, e
inhibinaA).

nacimientos hasta 1985. Ese
fue el afio de la despenaliza-
cién del aborto y de los pri-
meros pasos del diagndstico
prenatal. Hoy la generaliza-
cién de ecografias y amnio-
centesis apenas dejan duda
a las gestantes.

Si sirve como muestra lo
que ocurre en una comuni-
dad auténoma, basta con ver
los datos de Asturias. Larevis-
ta «<Medicina Clinica» publica-
ba hace unos meses un estu-

Amniocentesis. Si los analisis
indican que hay un riesgo
elevado, se ofrece la
posibilidad de realizar una
amniocentesis. En este
analisis, se somete a las
células fetales contenidas en
el liquido amnidtico a otras
pruebas para determinar la

| presencia del sindrome de

Downy de otras anomalias
cromosomicas. La
amniocentesis tiene una
precision de mas del 99%.

dio donde confirma que el 96
por ciento de las parejas abor-
ta cuando le informan que su
hijo puede padecer esta alte-
racién cromosémica.

Quienes se dedican al estu-
dio de malformaciones congé-
nitas no entran a valorar si el
aborto en el sindrome de Do-
wn estd justificado. Lo que les
preocupa es que este trastor-
no se vuelva invisible y deje
de preocupar.

Los autores del estudio bri-
ténico advierten que el sindro-
me de Down plantea un nue-
vo desafio a la sociedad. No
sélo hacen falta medidas sani-
tarias sino de cardcter so-
cioeconémico. El principal re-
to es conseguir que las muje-
res planifiquen antes su emba-
razo. Las alteraciones cromo-
sémicas crecen porque la ma-
ternidad se retrasa cada vez
mas. El 30 por ciento concibe
después de los 35 afios, cuan-
do los riesgos se disparan. «El
peligro de tener un nifio con
sindrome de Down se multi-
plica por diez a partir de los

(Pasa a la pagina siguiente)



«El peligro de tener un
nino con sindrome de
Down se multiplica por
diez a partir de los 35
anos»

(Viene de la pagina anterior)

35 afios, pero las mujeres ca-
da vez se conffan més. Cuen-
tan con la reproduccién asisti-
da para ser madres y con la
amniocentesis para detectar
si hay algtin problema», dice
Martinez Frias.

La paradoja es que el sin-
drome de Down es cada vez
mas frecuente pese a estar a
punto de entrar en el catilo-
go de las consideradas enfer-
medades raras, las que tienen
una incidencia menor a 5 ca-
sos por 10.000 habitantes.

Mejorar la calidad de vida
En el CIBER de enfermedades
raras, el grupo de Cristina Fi-
llat trabaja activamente en el
estudio de patologias de base
genética y, en concreto, en
sindrome de Down. Su objeti-
vo es identificar los genes que
estan implicados en las distin-
tos problemas relacionados
con esta anomalia. «Qué ge-
nes estdn relacionados con
las cardiopatias, con retraso
cognitivo, desarrollo motor...
Este conocimiento nos permi-
tird en el futuro desarrollar te-
rapias especificas que modu-
len la expresién de los genes
implicados para reducir el im-
pacto», explica Fillat.

Puede que en unos afios
esos farmacos mejoren la cali-
dad de vida de los nifios naci-
dos con sindrome de Down.
Aungque nazcan con la altera-
cién, tendrian menos proble-
mas cardiacos y mejoraria su
desarrollo cognitivo.

La doctora Martinez-Frias
también cree que se puede
avanzar en la prevencién. En
el origen de esta trisomia es-
tan implicados factores gené-
ticos, ambientales, la‘edad
materna, paternay quiza tam-
bién nutricionales. Esta espe-
cialista investiga el papel que
unavitamina puede desempe-
far enla enfermedad. En con-
creto trabaja con el acido foli-
co, que ayuda a prevenir de-
fectos congénitos del sistema
nervioso. Sus trabajos apun-
tana que el 4cido félico toma-
do en dosis bajas —0,4 mili-
gramos— tres meses antes de
la concepcién podria ayudar
a prevenir el sindrome de Do-
wn. La clave estarfa no sélo
en que lo tome la mujer, sino
también su pareja, apunta.

Carles y Laura __ Padres de ‘Anna, nifia con sindrome de Down

Laura y Carles, con la pequefia Anna, a la que estimulan cada dia para que apre

nda nuevas cosas

«S1no lo tienes muy claro,
el sistema te empuja a abortar»

Carles y Laura decidieron burlar las estadisticas. Ellos
pertenecen a ese raro 5 por ciento de parejas
espaiiolas que siguen adelante con el embarazo
aunque las pruebas prenatales dejen claro que su bebé
nacera con sindrome de Down

N.R.C.

MADRID. Se movia, se chupa-
baeldedo... a las 20 semanas
Anna ya era un torbellino en
el utero de su madre. Sus pa-
dres lo tenfan claro desde un
principio: seguirian adelante
con la gestacién. Carles, por
sus creencias religiosas, y Lau-
ra simplemente porque era su
hija. «Era nuestro primer hi-
jo, una nifia muy deseada, no
podiamos matarla.

«No tenfamos dudas, pero
después de ver las ecografias,
de verla cémo se movia y se
llevaba el dedo alaboca,... en-
tonces ya sentia que eraimpo-
sible cambiar de decisién», re-
cuerda Carles. Cinco afios des-
pués, hoy se le cae la baba con
su pequefia, una nifa vivara-
cha que sdlo se diferencia del
resto de los nifios por tener
un cromosoma de mds. Nece-
sitaron tiempo para interiori-
zar lo que les estaba ocurrien-
do. La noticia fue un shock,
«pero ahora cuando veo a mi
hija, aunque suene raro, sien-

to que es la nifa que siempre
he deseado tener. Es como un
milagro». -

Las malas noticias llega-
ron con una ecografia y unos
analisis de sangre que indica-
ban que algo no marchaba
bien. Aunque habian decidi-
do no abortar, Laura decidié
someterse a una amniocente-
sis, una prueba especifica en
la que se extrae el liquido am-
niético para su estudio genéti-
co. «Necesitdbamos saber a
qué nos enfrentdbamos para
prepararnos antes del parto».
La amniocentesis dejé claro
que Anna tenia sindrome de
Down. «Cuando dijimos a
nuestro médico que seguirfa-
mos adelante, nos pregunta-
ron hasta tres veces si estaba-
mos seguros de tomar la deci-
sién correcta y tuvimos que
dejar constancia de nuestra
decisién por escrito. Por defi-
nicién, el camino es abortar.
Sinolo tienes muy claro el sis-
tema te empuja a interrumpir
la gestacién».

Esa es una de las quejas de
las asociaciones de sindrome
de Down. La situacién para
las personas que nacen con es-
ta alteracién ha cambiado mu-
cho en las ultimas dos déca-
das. Sin embargo, la informa-
cién que transmiten los médi-
cos cuando se detecta un caso
no es muy distinta a la de en-
tonces.

Laura y Carles buscaron la
informacién por su cuenta.
«Querfamos saber a qué nos
enfrentdbamos, hablar con
otras parejas que hubieran to-
mado la misma decisién...
Uno de los genetistas a los
que acudimos nos conté que
recordaba a una pareja que si-
guié adelante con la gesta-
cién. Cuando le pedimos que
nos pusiera en contacto con
ella, reconoci6 que era una pa-
reja norteamericana a la que
habia tratado en Estados Uni-
dos. Nos sentiamos como si
fuéramos los marcianos de Es-
pafa», recuerda Carles.

«Nos sentiamos como
unos marcianos al
querer seguir adelante
con la gestacion»
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Laura y Carles preparan a
Anna para una vida que nada
tiene que ver con la de los ni-
fios con sindrome de Down
de hace 30 afos. La sociedad
ha aprendido a ser mds tole-
rante con las discapacidades
ylos avances médicos y educa-
tivos han mejorado la integra-
cién y multiplicado la espe-
ranza de vida de estos chicos.
El objetivo ahora es lograr
que sean independientes.

Pablo Pineda, el referente
El actor Pablo Pineda, el pro-
tagonista de la pelicula «Yo,
también», se ha convertido
en un referente para estos pa-
dres. «Pablo es genial, esla de-
mostracién de que ahora
nuestros hijos tienen muchas
posibilidades. Ahora lo raro
es que un nifio con Down de 6
afios no sepa leer y si esto es
asi ahora, a los 30 podréan ha-
cer muchas mds cosas».
Anna empez6 a ir a clase
de estimulacién precozalos 8
meses y sigue trabajando du-
ro en casa y en el colegio.
«Puede que no conduzca nun-
ca un coche o no haga otras
cosas consideradas norma-
les, pero probablemente tam-
poco haga nunca cosas malas
porque carece de malicia. No
hay que tener miedo. Sélo es
diferente y hermoso»



