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SINDROME DE DOWN

112 causa de discapacidad intelectual y la alteracion genética
humana mas frecuente.

1 Afecta a 1/700 nacidos.
JdUna mayor edad materna es un factor de riesgo para su
desarrollo.

J El sindrome de Down se genera cuando se produce una division
celular anormal en el cromosoma 21.
JdTrisomia
JTraslocacion
JMosaicismo
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SINDROME DE DOWN
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PROBLEMAS MEDICOS MAS COMUNES
EN LA EDAD ADULTA

A
Gy g

Debut mas
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sintomas/signos
atipicos
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PROBLEMAS MEDICOS MAS COMUNES
EN LA EDAD ADULTA

OPEN

SCIENTIFIC
REPORTS

natureresearch

W) Check for updates

Evaluation of biochemical
and hematological parameters
in adults with Down syndrome

David de Gonzalo-Calvo™??, Isabel Barroeta*®, Madalina Nicoleta Nan®, José Rives®,
Diana Garzén“*, Maria Carmona-Iragui**’, Bessy Benejam**’, Laura Videla**’,
Susana Fernandez’, Miren Altuna*®, Silvia Valldeneu**, Rafael Blesa*®, Alberto Lle6*®,
Francisco Blanco-Vaca®®?, Juan Fortea**’ & Mireia Tondo®

Down syndrome (DS) is the most common worldwide cause of intellectual disability of genetic origin
and the most ¢ chr | disorder affecting live-born infants. In addition to intellectual
disability, individuals with DS have other comorbidities and complex medical conditions. The increase
in the life expectancy of patients with DS requires expanding the knowledge about their clinical
characteristics and related laboratory parameters. Several studies exploring laboratory tests in DS
patients exist, but their focus is limited to specific areas of metabolism. Therefore, our main goal was
to describe the biochemical and hematological findings in a DS cohort and to compare the values to
those of a control population. A total of 248 DS individuals and 84 control subjects were enrolled.

DS individuals had a higher frequency of several clinical conditions compared to control individuals
and presented with significant differences with respect to the controls in both biochemical and
hematological parameters. We found age- and sex-related differences in several of the parameters.

A good understanding of the differences in our cohort might be of aid in the clinical follow-up of
adults with DS, especially considering that the lifespan of DS individuals may reach 60 years of age in
developed countries.

Algunas alteraciones analiticas

- Hipe

mads frecuentes:

Leucopenia.

rtrigliceridemia™

Déficit de vitamina B12 y

acido folico**.

- Hipo

tiroidismo™**.
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SD = FORMA GENETICAMENTE DETERMINADA
DE LA ENFERMEDAD DE ALZHEIMER
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SD = FORMA GENETICAMENTE DETERMINADA
DE LA ENFERMEDAD DE ALZHEIMER

EVALUACION NEUROLOGICA BASAL

EVALUACION NEUROPSICOLOGICA BASAL

Escalas autoadministrables de funcionalidad

Test de inteligencia breve de Kaufman (K-

(DMR y Escala de la Fundacién Catalana de Sindrome
de Down).

Antecedentes personales no patolégicos

(historia vital, grado de autonomia, trayectoria
socioeducativa-laboral, recursos sociales diurnos-
residenciales, informacion sobre el domicilio,
incapacitacién, tutor legal).

Antecedentes personales patoldgicos

(recogida sistematica de antecedentes médico-
quirdrgicas con fecha de inicio y fin y el tratamiento
instaurado).

Antecedentes familiares

(recogida de historia de antecedentes neuroldgico-
psiquidtrico o de otro tipo en caso de considerarlos
relevantes).

Historia actual
(entrevista estructurada siguiendo las
recomendaciones de CAMDEX-DX, inventario de
sintomatologia neuropsiquidtrica de Cummings y Lewy
Body Composite Dementia Risk Score).
Exploracidn fisica
(exploracion fisica sistémica, neuroldgica detallada
incluyendo escalas Tinetti para marcha y equilibrio y la

subescala motora SCOPA).

BIT).

Bateria de evaluacion neuropsicoldgica

global: CAMCOG-DS.

Test de memoria episddica

(modified cue recall test -mCRT-).

Evaluacién memoria de trabajo/atencion

(digitos directos e indirectos; test de
cancelacién de imagenes).

Test de Barcelona para evaluacidn de praxias

Test de gatos y perros.

Fluencia verbal (animales)

Pensamiento abstracto (Test de Barcelona)

100+

Individuals affected (%)

Intraneuronal amyloid Fully developed Alzheimer's disease neuropathology

amyloid plaques NT

(Magnification x40 for each of these panels)

Existe una SECUENCIA TEMPORAL de

cambios predecible y equiparable a la
poblacion general en las  fases
presintomadticas y sintomdticas de la
enfermedad de Alzheimer con una huella
biologica identificable.

11
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DE LA ENFERMEDAD DE ALZHEIMER

Esta SECUENCIA

TEMPORAL

también se

Liquido Neuroimagen Pruebas de refIEja en IOS

cefalorraquideo A medicna  resyltados de las
(amiloide y tau) . nuclear (PET-

magnética cerebral) FDG, PET- pruebas
amiloide y . s g
PET-tau) diagnosticas

disponibles.
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Feasibility of Lumbar Puncture in the Study
of Cerebrospinal Fluid Biomarkers
for Alzheimer's Discase in Subjects
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Tratamiento sintomatico disponible

Inhibidores de la colinesterasa:

-Donepezilo
-Rivastigmina

-Galantamina

-Memantina x

14
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DE LA ENFERMEDAD DE ALZHEIMER
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DE LA ENFERMEDAD DE ALZHEIMER

First epileptic seizure n DS over 40 years

Triggering cause
Treat according tothe triggering cause.
No Yes
Svmptuma.?c/struclural Treat the specific cause if required + chronic
epilepsy antiepileptic treatment.
Ifintracranial hemorrhage, evaluate the
No Yes ... possibility of cerebral amyloid angiopathy
(related to AD).
Azheimer's Disease 3
1 If GTCS or myoclonic seizures reevalute the
possibility of undiagnosed symptomatic AD.
Yes No
GTCS or Myoclonic seizures
Possible LOMEDS (high risk to develop
No . myoclonic or GTCS in the follow-up).
Yes
LOMEDS

Chronic treatment with broad
spectrum antiepileptic drugs with
antimyoclonic effect (First choice:

LEV; alternative: VPA).

EPILEPSIA MIOCLONICA
DE INICIO TARDIO
(LOMEDS)
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Figure 4. Polysomnographic recording from a patient with DS and OSA. Polysomnographic recording with five ap:

events during sleep, shown by reduced airflow with preserved respiratory effort, associated with severe desaturations ¢

airway collapse, with cortical arousals with airway reopening.

SINDROME APNEA-HIPOPNEA
DEL SUENO
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INICIATIVA VASCA PARA INVESTIGACION EN
SINDROME DE DOWN (DS-BAI)

b crta alzheimer
s st | FCS Do o0 > a
ATZEGI
E Fundacién Goyeneche
de San Sebastian
JPlan de salud (2022).

En 2022 en Donostia
Foru Aldundia ETORKIZUNA
Diputacion Foral el B W & ORAIN

de Gipuzkoa Es futuro

JdCohorte clinico-biologica (2023).
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INICIATIVA VASCA PARA INVESTIGACION EN
SINDROME DE DOWN (DS-BAI)

PLAN DE EITB MARATOIA
SALUD

- SINDROME DE DOWN 35 O MAS ANOS.

- SINDROME DE DOWN 18 O MAS ANOS.

- EVALUACION NEUROPSICOLOGICA + NEUROLOGICA

_ EVALUAQION NEUROPSICOLOGICA + (PRIMItERIAdVISI'{AZy ~a| menos seguimiento anual (a veces
NEUROLOGICA (PRIMERA VISITA). semestral) durante 2 afios). | .
Prueb | tari finalidad - + al menos una prueba complementaria (resonancia,
B .rue ’as. compiementarias ‘?O” “_”a' _a, analitica sanguinea, puncion lumbar,
?(?S?X?II\C/aA S) ylo de investigacion electroencefalograma®).

- FINANCIACION : 100 personas (basal y longitudinal. Marzo
- FINANCIACION : 140 personas a lo largo del 2023-febrero 2026).
2023. 1
downsindromea@cita-alzheimer.org

Gipuzkoako
Foru Aldundia
Diputacién Foral

de Gipuzkoa

2eitb

&
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INICIATIVA VASCA PARA INVESTIGACION EN
SINDROME DE DOWN (DS-BAI)

CAMPANAS DIFUSION

>\ euskadi
’/) irratia
Diciembre 2022

Marzo 2023
Junio 2023

Campaiias en solitario Cita y en conjunto entre todos.

o
[ 4
Carta conjunta Diciembre 2022 ’/)eltb Todas las semanas al menos 1 tweet sobre cuestiones de salud
Marzo 2023 asocias al sindrome de Down (cuenta propia).

| ELDIARIO VASCO

Marzo 2023

Hiagysennnonngon

Formaciones periddicas.

Contacto via llamadas/directo
educadores
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INICIATIVA VASCA PARA INVESTIGACION EN
SINDROME DE DOWN (DS-BAI)

CURSOS DE FORMACION
= PRESENCIAL Y ONLINE.

— EN EUSKERA Y/O CASTELLANO.
e PARA PROFESIONALES
AR SANITARIOS, EDUCADORES,
FAMILIAS...

Con la colaboracién de:

Fra

Fundacién "la Caixa” o
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INICIATIVA VASCA PARA INVESTIGACION EN
SINDROME DE DOWN (DS-BAI)

g ADULTS (> 18 YEARS) WITH DOWN
I SEGUIMIENTO
. | cLiNICO PERIODICO
1B £ 1 ~ TRIMESTRAL.
- - SEMESTRAL.
j LLLLLLLLLLL | - - ANUAL.

21
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INICIATIVA VASCA PARA INVESTIGACION EN
SINDROME DE DOWN (DS-BAI)

Cohorte clinico-biologica de base poblacional.

Asociaciones/fundaciones locales.

Reclutamiento active desde enero 20223 -, ) ) ,
Atencion primaria, neurologia vy

psiquiatria.

Redes sociales, pagina web,
periodico, TV radio...

Charlas de diffusion y de formacion
adaptada vy en la lengua materna del
individuo.
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INICIATIVA VASCA PARA INVESTIGACION EN
SINDROME DE DOWN (DS-BAI)

’”’ﬂ‘ 106 ADULTOS CON SD

146,2% mujeres.
(JEdad= 25-65 afios (media: 46.3 afios).

DI
dLeve 40.4% , moderado 49.5% vy
grave/profundo 10.1%.

A Mads de 1/3 sintomdticos para EA y no
estaban diagnosticados.

Diagndstico de EA

maDS
pAD
dAD
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INICIATIVA VASCA PARA INVESTIGACION EN

MUJERES HOMBRES
Hipotiroidismo 56.5% 38.9% p=0.08.
(% casos)
Trastorno afectivo 28.3% 24.1% p=0.63.
(adaptativo, espectro
obsesivo-convulsivo, duelo
patoldgico) y trastorno
conductual no filiado
(% casos)
Déficit Cataratas 34.0% 35.2% p =0.90.
sensorial Hipoacusia 10.9% 13.0% p =0.75.
neurosensorial
(% casos)
Cardiopatia congénita 26.1% 31.5% p=0.55
(% casos)
Enfermedad celiaca 10.9% 7.4% p=0.55
(% casos)
Hiperuricemia sintomatica 2.2% 7.4% p=0.23.

(% casos)

100
90
80
70
60
50
40
30
20
10

SINDROME DE DOWN (DS-BAI)

Prevalencia de epilepsia (%) en
funcion de estatus sintomatico
para EA

Sin deterioro EA demencia

Epilepsia de novo tras deterioro cognitivo
Epilepsia previa a deterioro cognitivo
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INICIATIVA VASCA PARA INVESTIGACION EN
SINDROME DE DOWN (DS-BAI)

106 ADULTOS CON SD.

100% °* Acepta investigacion con datos clinicos
codificados/anonimizados.
* Seguimeinto clinico con la periodicidad acordada.

84.9% e Extraccion de muestra sanguinea.

66% * Resonancia magnética cerebral.

39.6% -« Realizacion de puncién lumbar para estudio de
biomarcadores ATN.

25
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La enfermedad de Alzheimer es el principal reto de salud asociado a la

edad adulta en sindrome de Down.

 Un diagnostico temprano y certero de la enfermedad de Alzheimer es

posible en sindrome de Down.

« El tratamiento adecuado de comorbilidades asociadas (incluyendo
epilepsia y patologia del sueio) puede ayudar a mejorar la calidad de vida e
incluso tener un impacto sobre la fase sintomatica de la enfermedad de

Alzheimer.

* Investigar en sindrome de Down es un deber y el no hacerlo es una

manera mas de discriminacion.
26
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Gipuzkoako
Foru Aldundia ETORKIZUNA
Diputacion Foral ORAIN
de Gipuzkoa Es futuro

2eth

MARATOIA

Con la colaboracién de:

Fundacién "la Caixa”

maltuna@cita-alzheimer.org
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