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Resum
Introducció i objectiu: La trisomia 21 o síndrome de Down (SD) és la causa més freqüent 
de deiciència mental d’origen cromosòmic, en què l’obesitat constitueix un problema de 
salut pública. L’obesitat és un estat prooxidant associat amb la peroxidació lipídica i 
l’alteració dels mecanismes antioxidants. L’efecte de la dosi gènica en la SD s’ha asso ciat 
amb l’estrès oxidatiu. L’objectiu era determinar l’estat de peroxidació lipídica i les alte-
racions de l’índex de massa corporal (IMC) en persones adultes amb SD.
Pacients i mètode: Es va dur a terme un estudi prospectiu i transversal en 50 adults (31,0 
± 6,3 anys) citogenèticament normals (CN) i 29 adults amb SD (28,0 ± 8,7 anys) seleccio-
nats aleatòriament. Es van quantiicar concentracions sèriques de malondialdehid (MDA) 
per mitjà de derivats de l’àcid tiobarbitúric. D’altra banda, també es va determinar l’IMC 
en adults amb SD. L’anàlisi estadística va requerir SPSS 15, amb un interval de coniança 
del 95%, p < 0,05.
Resultats: Els adults amb SD van presentar concentracions elevades de MDA (0,9 ± 0,7 
Nmol/ml; p < 0,009) en comparació amb el grup d’adults CN (0,5 ± 0,4 Nmol/ml). Es va 
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Introducció

La prevalença d’obesitat i sobrepès continua en augment a 
tot el món: més de 1.000 milions d’adults tenen sobrepès i 
almenys 300 milions d’aquests són obesos1. L’obesitat no 
només causa problemes greus de salut individual, sinó que 
també suposa una càrrega econòmica substancial per a la 
societat. D’acord amb les estimacions actuals, gairebé el 
70% dels adults als Estats Units i més del 60% al Regne Unit 
presenten sobrepès, la meitat dels quals són obesos2,3. 
L’augment del consum d’aliments d’alta densitat energèti-
ca i la reducció dels nivells d’activitat física s’han recone-
gut com els principals factors relacionats amb l’epidèmia 
d’obesitat accelerada, de manera que constitueixen factors 
de risc modiicables importants per a la major part de cau-
ses principals de discapacitat i mortalitat als països d’Amè-
rica Llatina, sobretot les malalties cardiovasculars, la dia-
betis mellitus, l’osteoartritis i certs tipus de càncer4.

Malauradament, ara per ara a Veneçuela no disposem d’es-
tadístiques adients de la prevalença d’obesitat; de tota ma-
nera, en poblacions llatinoamericanes, les estimacions de la 
prevalença d’obesitat han presentat una gran variabilitat, des 
del 9,9 ins al 35,7%4,5. Un fet que cal considerar és la ràpida 
globalització de l’estil de vida occidentalitzat que ha contri-
buït a aquesta epidèmia d’obesitat emergent; això no obs-
tant, no vol dir que tothom que es trobi en l’entorn propici 
presentarà obesitat, i cal subratllar el caràcter multifactorial 
de la malaltia4,6. De fet, l’obesitat apareix per l’acció conjun-
ta de múltiples factors genètics i ambientals, és a dir, el medi 
ambient propici per a l’obesitat n’augmenta el risc, sobretot 
en les persones que ja en són genèticament susceptibles6.

La trisomia 21 o síndrome de Down (SD) és l’aneuploïdia 
i causa de deiciència mental d’origen genètic més freqüent 
a tot el món, que afecta aproximadament 1/700-800 perso-
nes nascudes vives7. La SD s’origina per la còpia extra del 
cromosoma 21, que comporta la sobreexpressió o efecte de 
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observar anormalitat de l’IMC en el 72,4% (n = 21) dels adults amb SD. Es van apreciar 
altes concentracions de MDA (1,3 ± 1,0 Nmol/ml) en adults amb SD i sobrepès (IMC de 
27,5 ± 1,3), amb una reducció no signiicativa en adults obesos amb SD.
Conclusions: Malgrat que s’ha comunicat una reducció d’enzims antioxidants en adults 
sense SD greument obesos, l’efecte de la dosi gènica podria contribuir a reduir la pero-
xidació lipídica en adults amb SD obesos, sense constituir un factor protector de les seves 
conseqüències patològiques.
© 2011 Fundació Catalana Síndrome de Down. Publicat per Elsevier España, S.L. Tots els 
drets reservats.

Body mass index changes and lipid peroxidation in adults with Down’s syndrome

Abstract
Introduction and objective: Trisomy 21 or Down’s syndrome (DS) is the most common 
cause of mental retardation of chromosomal origin, in which obesity is a public health 
problem. Obesity is a pro-oxidant state associated with lipid peroxidation and alterations 
of antioxidant mechanisms. The effect of gene dosage has been linked to oxidative stress 
in DS. The objective of this study was to determine the status of lipid peroxidation and 
changes in body mass index (BMI) in adults with DS.
Patients and method: A prospective and cross-sectional study was conducted on 50 adult 
subjects (31.0 ± 6.3 years) with normal karyotype (NK) and 29 adults with DS (28.0 ± 8.7 
years), randomly selected.
Results: The serum levels of malondialdehyde (MDA) were analysed by thiobarbituric acid 
derivatives. The BMI was determined in adults with DS. The data were analysed using the 
SPSS 15 statistical program, using a 95% conidence interval (CI), P<.05. 
Adults with DS showed high concentrations of MDA (0.9 ± 0.7 nmol / ml, P<.009) compared 
to adult NK group (0.5 ± 0.4 nmol / ml). Abnormality was observed in 72.4% of BMI (n = 
21) of adults with DS. Elevated concentrations of MDA (1.3 ± 1.0 nmol / ml) were seen in 
adults with DS and overweight (BMI = 27.5 ± 1.3), showing no signiicant decrease in 
obese adults with DS. 
Conclusion: Although a reduction of antioxidant enzymes in severely obese adults without 
DS has been reported, the effect of gene dosage may be a contributing factor in reducing 
lipid peroxidation in obese adults with DS, without being a protective factor of its 
pathological consequences.
© 2011 Fundació Catalana Síndrome de Down. Published by Elsevier España, S.L. All rights 
reserved.
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dosi gènica a la seva regió crítica (21q22.3) i a la resta del 
seu braç llarg8. La susceptibilitat d’obesitat i sobrepès en la 
SD representa un problema de salut pública en comparació 
amb altres grups de població amb deiciència mental d’ori-
gen genètic9. La causa d’obesitat en la SD encara no és cla-
ra; tanmateix, com a causa probable se n’ha proposat una 
taxa metabòlica baixa en repòs10.

L’obesitat s’associa amb alteracions del metabolisme de 
la glucosa, lípids i lipoproteïnes, cosa que augmenta el risc 
cardiovascular i l’estrès oxidatiu11. Aquest últim s’origina a 
partir d’un desequilibri entre la producció d’espècies reac-
tives d’oxigen (ERO) i la capacitat antioxidant d’enzims i 
vitamines presents en l’organisme12.

L’obesitat constitueix un factor de risc independent per a 
la reducció de l’activitat d’enzims antioxidants i es relacio-
na amb concentracions més baixes d’antioxidants sèrics13. 
Alguns marcadors d’estrès oxidatiu estan relacionats amb 
l’índex de massa corporal (IMC), amb la qual cosa es demos-
tren correlacions altes en individus adults citogenèticament 
normals (CN)14. En nens i joves sense SD, s’ha demostrat 
que l’augment de l’IMC es relaciona amb un augment gra-
dual de les concentracions de l’enzim superòxid dismutasa 
Cu/Zn (SOD), així com de substàncies reactives a l’àcid tio-
barbitúric i hidroperòxids15. En adults sense SD, l’augment 
dels valor de l’IMC s’associa a concentracions més baixes de 
SOD i a l’augment de marcadors de peroxidació lipídica15.

La peroxidació lipídica és un procés autocatalític que 
constitueix una important conseqüència biològica del dany 
cel·lular oxidatiu16. Les ERO exerceixen l’efecte citotòxic a 
través de la peroxidació d’àcids grassos poliinsaturats a les 
membranes cel·lulars, amb la qual cosa aquestes es tren-
quen per l’alteració de la seva permeabilitat i integritat17. 
El malondialdehid (MDA) és l’aldehid més abundant que re-
sulta de la peroxidació lipídica; per la seva alta reactivitat 
química, pot contribuir a l’estrès oxidatiu i així provocar 
alteracions cel·lulars, tant estructurals com funcionals. 
D’aquesta manera, el MDA en sang es pot considerar un 
marcador iable de peroxidació lipídica17.

En la SD, la sobreexpressió del gen que codiica l’enzim 
SOD (21q22.1) està relacionada amb l’efecte de dosi gènica 
i l’augment de l’activitat de SOD en diversos teixits d’indi-
vidus amb SD12. La dismutació de l’anió superòxid per l’en-
zim SOD en individus amb SD causa l’acumulació de peròxid 
d’hidrogen (H2O2) no metabolitzat exposat a metalls de 
transició (reacció de Fenton), els quals desencadenen la 
producció del radical hidroxil18, que és altament reactiu i 
àvid per induir dany cel·lular a través de l’alteració de ma-
cromolècules pertanyents a la membrana cel·lular17.

En conseqüència, l’obesitat i la SD constitueixen un pro-
blema de salut pública prevalent en la població mundial i, 
tenint en compte la presència d’estrès oxidatiu en totes 
dues condicions, aquesta investigació té l’objectiu de de-
terminar la prevalença d’alteracions de l’IMC i analitzar 
l’estat de peroxidació lipídica en un grup d’individus adults 
amb SD a Maracaibo (Veneçuela).

Materials i mètodes

Es va dur a terme un estudi prospectiu i transversal en una 
mostra probabilística de 79 individus de 18 a 48 anys, homes 

i dones, constituït per 50 individus CN (26 dones i 24 homes), 
i 29 individus amb SD (13 dones i 16 homes) d’acord amb 
l’avaluació citogenètica, seleccionats aleatòriament a l’Es-
cuela Especial-Granja de la Fundación de Padres i Niños con 
Retardo Mental (FUNPAR) de Maracaibo (Veneçuela), durant 
el segon semestre de l’any 2009. Aquest estudi va rebre 
l’aprovació del Consejo Técnico del Instituto de Investiga-
ciones Biológicas de la Facultad de Medicina i de la Comisión 
Cientíica del Consejo de Desarrollo Cientíico i Humanístico 
de la Universidad del Zulia (CONDES-LUZ), amb el número 
CC-0048-09. A més, el va aprovar la junta directiva dels res-
pectius centres d’educació. També es va obtenir el consen-
timent informat per escrit dels pares o representants legals.

El criteri principal d’inclusió es va basar en individus CN 
(46 XX o XY) i individus amb SD (47 XX o XY + 21) en funció 
de l’anàlisi del cariotip dels participants en l’estudi, que va 
dur a terme l’especialista tècnic en citogenètica del Labo-
ratorio de Citogenética de la Unidad de Genética Médica de 
la Universidad del Zulia.

L’avaluació clínica la va dur a terme personal mèdic qua-
liicat i els criteris d’exclusió van ser els següents: individus 
amb un mínim d’un episodi de temperatura axil·lar per so-
bre dels 37 ºC durant els darrers 15 dies, amb resultats po-
sitius en malalties vasculars, endocrines, hepàtiques, renals 
o en qualsevol malaltia aguda o crònica; l’ús de medica-
ments antioxidants, antibiòtics o esteroides (durant el mes 
anterior a l’estudi).

L’avaluació nutricional antropomètrica la va dur a terme 
una llicenciada en Nutrició i Dietètica; hi va considerar va-
riables com l’edat, el sexe, el pes i la talla per establir 
l’IMC, i per a l’anàlisi va fer servir referències antropomè-
triques recomanades per l’Organització Mundial de la Sa-
lut19. No es van tenir en compte els individus adults CN per 
a l’anàlisi antropomètrica, perquè, per les seves diferèn-
cies de potencial genètic de creixement, no eren compara-
bles amb individus adults amb SD.

Es va obtenir una mostra de sang per punció venosa peri-
fèrica al cap de com a mínim 8 hores de dejú. La sang es va 
recollir en un tub sense anticoagulant, es va centrifugar 
(3.000 rpm × 10 min) per obtenir-ne sèrum i, posterior-
ment, es va separar en un tub d’eppendorf per determinar-
ne el malondialdehid. Les mostres es van protegir de la llum 
durant el procediment d’extracció i tractament.

La concentració de MDA es va determinar en mostres de 
sèrum per mitjà de la tècnica de reacció de l’àcid tiobarbi-
túric descrita per Ohkawa et al20. El procediment va ser el 
següent: es van fer reaccionar 200 μl de sèrum amb 1,5 ml 
d’àcid acètic (20%), 1,5 ml d’àcid tiobarbitúric (0,8%) i  
0,6 ml d’aigua bidestil·lada. La mescla es va posar en un 
recipient amb aigua en ebullició durant 60 minuts. Després 
de la incubació, les mostres es van refredar en aigua-gel i 
s’hi van afegir 1 ml de KCl (2% p/v) i 5 ml d’una mescla de 
butanol/piridina (15:1 v/v), que es van barrejar amb vòrtex 
i es van centrifugar a 2.000 rpm durant 10 minuts. Es va 
recollir la interfase superior i es va llegir a 532 nm en un 
espectrofotòmetre (Jaenway 6300, Cielovista, Califòrnia 
[Estats Units]). Com a estàndard de MDA, es va fer servir el 
reactiu TEP (1, 1, 3,3-tetraetoxipropà). Els càlculs de la 
concentració de MDA es van determinar fent-ne servir el 
coeicient d’extinció (1,54 × 105 M1 cm-1) i expressant-lo 
en nanomols per mil·lilitre.
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L’anàlisi estadística de les dades es va dur a terme amb 
l’ajuda dels sistemes d’anàlisi estadística informatitzada 
(SPSS versió 15.0 per a Windows). Les dades obtingudes es 
van expressar com a mitjana ± desviació estàndard i per-
centatges. Per tal d’estimar les diferències entre els valors 
mitjans de les concentracions sèriques de MDA dels indivi-
dus CN i amb SD, es va utilitzar la prova de la t d’Student 
per a dades no emparellades. Així mateix, es va utilitzar 
ANOVA per determinar les diferències entre els valors mit-
jans de les concentracions sèriques de MDA dels individus 
amb SD i presència d’alteracions en l’IMC, considerant el 
95% com a índex de iabilitat estadística i una p < 0,05 com 
a signiicació estadística.

Resultats

En aquest estudi es van avaluar 79 individus adults d’amb-
dós sexes i d’edats entre els 18 i els 48 anys. Es van analit-
zar 50 individus (46 XX o XY) CN (31,0 ± 6,3 anys) i 29 indi-
vidus adults (47 XX o XY+ 21) amb SD (28,0 ± 8,7 anys).

A la taula 1 iguren els valors mitjans de les caracterís-
tiques antropomètriques d’individus adults amb SD. Cal 
observar que els individus adults amb SD van presentar un 
augment dels valors mitjans de l’IMC superior a l’inter- 
val de normalitat estandarditzat per a la població d’indi-
vidus CN.

A la taula 2 iguren els valors de les concentracions sèri-
ques de MDA en adults CN i individus adults amb SD. S’ob-
serva que els individus adults amb SD van presentar valors 
mitjans de concentracions sèriques altes de MDA (0,9 ± 0,7 
Nmol/ml), estadísticament signiicatives (p ≤ 0,009), en 
comparació amb el grup d’adults CN (0,5 ± 0,4 Nmol/ml).

A la taula 3 es presenta la distribució de mitjanes de 
concentracions sèriques de MDA d’acord amb el diagnòstic 
nutricional antropomètric d’individus adults amb SD d’acord 
amb l’IMC. S’observa que les concentracions sèriques de 
MDA mostren mitjanes més altes en individus amb sobrepès 
(1,3 ± 1,0 Nmol/ml); tanmateix, aquest augment no va ser 
signiicatiu (p ≥ 0,05). Només el 27,6% (n = 8) dels individus 
amb SD es van classiicar dins de l’interval de la normalitat. 
No obstant això, es va observar una distribució sumatòria 
anormal de l’IMC en el 72,4% (n = 21) dels individus adults 
amb SD i una tendència a la disminució de les concentra-
cions sèriques de MDA amb l’augment de l’obesitat.

Discussió

En aquesta investigació, els valors mitjans de l’IMC d’indivi-
dus adults amb SD van augmentar per sobre de l’interval de 
normalitat estandarditzat per a la població d’individus CN 
de Veneçuela. No obstant això, cal subratllar que entre la 
població amb SD hi ha una alta prevalença d’obesitat, so-
bretot en l’adolescència, i això es relaciona amb una velo-
citat d’increment de pes més gran que de talla, des dels 3 
anys, probablement associada amb la susceptibilitat genè-
tica de presentar alteracions de l’IMC21,22. La resta d’aspec-
tes que cal considerar són el sedentarisme i els hàbits d’ali-
mentació inadequats, similars als que s’observen en la 
població general23; tanmateix, les característiques isiopa-

tològiques de l’individu amb SD afecten la capacitat per 
participar en activitats físiques, ja que tenen menys força 
muscular i pitjors condicions cardiovasculars en comparació 
amb individus amb deiciència mental causada per altres 
factors23. En conseqüència, la inactivitat física augmenta el 
risc per a individus amb SD de presentar complicacions de 
la salut, entre les quals destaca l’obesitat23.

La prevalença d’alteracions de l’IMC en adults amb dei-
ciència mental és més gran que la que s’observa en la po-
blació general. En estudis previs s’ha observat una preva-
lença d’obesitat en adults amb deiciència mental entre el 
10 i el 26%, amb una prevalença més alta en dones que en 

Taula 1 Característiques antropomètriques generals d’in-
dividus adults amb síndrome de Down (47 XX o XY+21)

Variables antropomètriques DE (n = 29)

Edat, anys  28,0 ± 8,7
Pes, kg  67,2 ± 15,4
Talla, cm 148,2 ± 8,5
IMC, kg/m2  30,8 ± 8,2

DE: desviació estàndard; IMC: índex de massa corporal.
Dades expressades com a mitjana ± desviació estàndard.

Taula 2 Mitjanes de concentracions sèriques de malon-
dialdehid en adults citogenèticament normals (46 XX o XY) 
i individus adults amb síndrome de Down (47 XX o XY+21)

MDA CN (n = 50) DE (n = 29) t p

Nmol/ml 0,5 ± 0,4 0,9 ± 0,7 2,65 0,009 *

CN: citogenèticament normals; DE: desviació estàndard; MDA: 
malondialdehid.
Dades expressades com a mitjana ± desviació estàndard.

* Prova de la t d’Student.

Taula 3 Prevalença d’alteracions de l’IMC i mitjanes de 
concentracions sèriques de malondialdehid d’individus 
adults amb síndrome de Down (47 XX o XY+21) en funció de 
l’IMC

n MDA  
(Nmol/ml)

IMC Percentatge

Normal 8 0,8 ± 0,7 23,0 ± 1,3 27,6
Sobrepès 7 1,3 ± 1,0 * 27,5 ± 1,3 24,1
Obesitat lleu 7 0,8 ± 0,3 31,9 ± 0,6 24,1
Obesitat 
moderada

4 0,7 ± 0,4 35,7 ± 0,6 13,8

Obesitat greu 3 0,5 ± 0,8 50,3 ± 5,1 10,3

IMC: índex de massa corporal; MDA: malondialdehid.
Dades expressades com a mitjana ± desviació estàndard  
i percentatges.

* ANOVA p ≥ 0,05.
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homes24,25. Així mateix, s’ha esbrinat que la prevalença 
d’obesitat augmenta amb l’edat. Finalment, destaca que la 
prevalença d’obesitat és més baixa en persones que viuen 
en centres d’atenció diària, en comparació amb individus 
que viuen amb la família24.

En aquesta investigació es va plantejar la pregunta se-
güent: per què no seleccionem controls amb el mateix in-
terval de pes que el dels pacients amb SD? És pertinent as-
senyalar que la velocitat de creixement en talla entre 
individus CN i individus amb SD és deinitivament dissem-
blant; en conseqüència, els estàndards de creixement per a 
la població general adulta no són adequats per a l’avaluació 
nutricional antropomètrica de pacients amb SD, ja que es 
faria una comparació errònia de l’estat nutricional antropo-
mètric. És important ressaltar que l’adult amb SD general-
ment ha tingut afectació del creixement en talla, per la 
qual cosa la possibilitat que sigui obès és molt alta a costa 
de la seva talla baixa, tenint en compte a més que el pes és 
una variable que canvia amb molta facilitat. Malgrat l’exis-
tència de distribucions especíiques que ja s’han desenvolu-
pat en alguns països, no hi ha registres d’estudis duts a 
terme a Veneçuela en què s’hagin recopilat el pes i la dis-
tribució de l’alçària d’una mostra representativa d’indivi-
dus adults amb SD. La necessitat d’utilitzar les distribucions 
originades especíicament per a aquest grup es basa en el 
reconeixement que el seu creixement i desenvolupament és 
diferent.

Actualment encara no s’ha descobert una corba apropia-
da per avaluar l’estat nutricional dels individus amb SD ve-
neçolans, per la qual cosa s’ha proposat l’ús d’alguns estàn-
dards de creixement internacionals per especialistes en 
l’àrea de la nutrició26.

“L’obesitat ha de considerar-se un estat d’estrès oxida-
tiu.” Hi ha evidència cientíica d’alteracions en els meca-
nismes antioxidants, tant en humans obesos CN, com en 
models animals d’experimentació dissenyats per a obesi-
tat27,28. Tant Olusi13 com Ozata et al27 van descobrir que el 
SOD i l’activitat del glutatió peroxidasa eren inferiors en 
persones obeses CN, en comparació amb persones no obe-
ses CN. Aquesta troballa també es va conirmar en persones 
CN amb obesitat greu, cosa que indica que l’obesitat en un 
organisme sense trisomia 21 provoca la incapacitat de pro-
porcionar concentracions adients d’enzims antioxidants per 
compensar la producció d’ERO, i condiciona la formació de 
malondialdehid com a producte oxidant de la peroxidació 
lipídica de les membranes cel·lulars28.

En l’estudi es va determinar la presència de concentra-
cions sèriques signiicativament altes de MDA en individus 
adults amb SD en comparació amb el grup d’adults CN. En 
la SD, la sobreexpressió de gens d’un cromosoma 21 extra 
indueix un fenomen anomenat “efecte de dosi gènica”, re-
lacionat amb la majoria d’esdeveniments isiopatològics de 
la SD12. A partir d’aquest fet, diversos estudis han assenya-
lat que l’efecte de dosi gènica indueix l’augment de la so-
breexpressió del gen que codiica l’enzim SOD localitzat a 
la regió (21q22.1), prop de la regió crítica del SD (21q22.3), 
determinant així un increment de l’activitat enzimàtica de 
SOD superior a la d’individus CN en diversos teixits (sang, 
pell, cervell i fetge, entre d’altres) portadors de cèl·lules 
trisòmiques12,29,30. En individus amb SD, l’augment de l’acti-
vitat de l’enzim glutatió peroxidasa sembla ser el resultat 

d’un mecanisme de regulació secundària, perquè el gen del 
glutatió peroxidasa es troba al cromosoma 331. L’augment 
de l’activitat del glutatió peroxidasa està induït, probable-
ment, per les altes concentracions de H2O2, substrat 
d’aquest enzim. L’increment de les activitats de SOD i glu-
tatió peroxidasa en eritròcits i neutròils de persones amb 
SD coincideix amb els resultats d’altres estudis31.

En aquest ordre d’idees, l’augment de l’activitat enzimà-
tica de SOD desencadena la inestabilitat en la producció 
d’ERO com a conseqüència de l’excès en la dismutació del 
radical superòxid, amb la qual cosa augmenta la concentra-
ció del substrat prooxidant H2O2, la descomposició del qual 
dóna lloc al radical hidroxil, una de les ERO amb més avide-
sa que contribueix a la instauració d’estrès oxidatiu i pero-
xidació lipídica32.

L’enzim SOD normalment pot reduir les concentracions 
excessives del radical superòxid i protegir les cèl·lules de 
l’estrès oxidatiu. Tanmateix, en les cèl·lules sense concen-
tracions excessives de superòxid, la sobreexpressió SOD po-
dria causar més danys que beneicis, i la seva expressió no 
regulada s’ha associat estadísticament amb la SD.

Actualment s’ha demostrat una nova via per a la regula-
ció de l’expressió de SOD a través de la regió crítica de la 
SD (DSCR). S’ha conirmat que existeix una regulació ascen-
dent de calcipresina humana 1 o proteïna de la regió crítica 
1 de la SD (DSCR1) durant l’estrès oxidatiu, que indueix 
l’augment signiicatiu de les concentracions de SOD ins al 
78% de la seva activitat en estats de malaltia que presenten 
inlamació crònica, com es descriu en l’obesitat30,33,34.

La calcipresina humana 1 està codiicada per un segment 
del cromosoma 21 que es duplica en individus amb SD. Ara 
s’ha demostrat que DSCR1 pertany a una nova família de 
gens que s’uneixen i inhibeixen calcineurina, un enzim de 
tipus fosfatasa serina/treonina activada per calci/calmodu-
lina, important en les vies de transducció de senyals euca-
riotes. La calcineurina té una funció molt destacada en la 
resposta cel·lular a diferents senyals extracel·lulars i estrès 
ambiental; alhora, és important en la regulació de l’apop-
tosi, processos de memòria, diferenciació i creixement del 
múscul cardíac i esquelètic30,33. La calcipresina humana 1 
pot regular l’activitat de la calcineurina, per la qual cosa és 
probable que participi com a antagonista en molts dels pro-
cessos anteriors, contribuint així a la patogènesi de la SD30.

La tendència a la reducció de les concentracions de MDA 
en individus amb obesitat greu observada en aquest estudi, 
ins i tot sense ser estadísticament signiicativa, probable-
ment relacionada amb la mida reduïda de la mostra, potser 
s’associï amb elements de regulació de SOD a través de la 
regió crítica de la SD. L’obesitat, lluny de ser un factor pro-
tector de l’estrès oxidatiu en individus amb SD greument 
obesos, aportaria elements activadors (estrès oxidatiu, in-
lamació) de la via de calcipresina 1-calcineurina-SOD, afa-
vorint així una aparent reducció de l’estrès oxidatiu, el re-
refons del qual és una afectació complicada de vies 
relacionades amb els processos biològics importants esmen-
tats.

No es coneix el mecanisme pel qual DSCR1 pot regular 
l’expressió de SOD, tot i que hi ha indicis que la proteïna 
(calcipresina 1) també pot ser un factor de transcripció. Ara 
per ara, la calcipresina 1 ha demostrat que s’uneix al lloc 
actiu i disminueix l’activitat de la calcineurina33. Tanma-
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teix, la unió i regulació de la calcineurina podrien no ser 
l’única funció o almenys la funció principal del producte del 
gen DSCR133.

En conclusió, malgrat que s’ha comunicat una reducció 
d’enzims antioxidants i un augment de l’estrès oxidatiu en 
adults sense SD greument obesos, l’efecte de la dosi gènica 
pot ser un factor contributiu en la reducció de la peroxida-
ció lipídica que és apodíctica en adults amb SD obesos, sen-
se constituir un factor protector dels seus resultats patolò-
gics. En conseqüència, malgrat que les persones amb SD 
poden tenir menys factors de risc cardiovasculars que al-
tres individus amb discapacitat intel·lectual sense SD, 
l’augment continu de l’esperança de vida de la població 
amb SD, associat amb alteracions de l’IMC, constitueix un 
problema de salut de cara al futur35. És pertinent assenya-
lar que la implementació d’una dieta saludable i rica en 
antioxidants, així com l’activitat física, disminueixen el 
risc de presentar complicacions de la salut per a individus 
amb SD, com ara l’obesitat tractada en aquesta investiga-
ció. Finalment, cal recordar que no hi ha cap suplement 
nutritiu màgic que per si sol resolgui les alteracions nutri-
cionals i l’estrès oxidatiu que presenta aquesta població 
genèticament desfavorida. En realitat seran les cures i 
atencions dels familiars o cuidadors i l’equip mèdic els qui 
marcaran la diferència.

Agraïments

Aquest treball va ser inançat pel Consejo de Desarrollo 
Cien tíico y Humanístico (CONDES) de la Universitat del Zu-
lia. Volem dedicar el nostre agraïment a l’Escuela Especial-
Granja de la Fundación de Padres y Niños con Retardo Men-
tal (FUNPAR) de Maracaibo (Veneçuela): aquest treball és 
per a vostès.
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Fe d’errades

En l’editorial “Investigació clínica i nivell assistencial excel·lents” [Rev Med Int Sindr Down. 2012;16(1):1-2], de  
S. Videla, s’ha detectat un error en el títol.
El títol correcte és el següent: “Investigació clínica i nivell assistencial d’excel·lència”.
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