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Resumen de la “l11l Conferencia Internacional
sobre el cromosoma 21 y de investigacion médica
sobre el Sindrome de Down”

La Fundacié Catalana Sindrome de Down (FCSD)
organiz6 el pasado mes de marzo, con la colaboracién
cientifica del la «National Down Sindrome Society» de
Nueva York, la 3% edicion del la Conferencia Interna-
cional sobre el Cromosoma 21 y de Investigaciéon Mé-
dica sobre el sindrome de Down (SD). Durante los dias
18 y 19 de marzo del presente afio se reunieron en Bar-
celona mas de 120 expertos de 14 paises para presentar
sus trabajos de investigacion e intercambiar experien-
cias sobre el estudio de la estructura génica del cromo-
soma 21 y de los nuevos métodos diagndsticos y ten-
dencias terapéuticas en el SD.

El acto inaugural fue presidido por la consejera de
bienestar social del gobierno cataldn, Hble. Sra. Anna
Simd, que en su parlamento elogi6 la labor realizada
durante més de 20 afios por la FCSD. La Sra. Montse-
rrat Trueta, fundadora de la FCSD y presidenta de su
patronato, agradeciod a la Sra. Simé y a los asistentes su
presencia al acto y les conminé a trabajar en pro de las
personas con SD. En el mismo acto se hizo entrega del
IX premio Ramon Trias Fargas de investigacion sobre
el SD. Este premio se dividi6 en un primer premio otor-
gado al trabajo «Marcadores del estrés oxidativo en el
sindrome de Down» de las doctoras Angela Casado, M*
Encarnacién Lépez-Ferndndez y Rocio Ruiz, del Cen-
tro de Investigaciones Bioldgicas del Consejo Superior
de Investigaciones Cientificas (CSIC) de Madrid. En el
estudio se analiza el comportamiento y la actividad de
las enzimas Cu/ZnSOD, catalasa, glutation peroxidasa
y la glutation reductasa en las personas con SD. Estas
enzimas son las protectoras principales delante de los
mecanismos de oxidacion. En la presentacion se des-
cribieron los resultados del estudio enzimdtico reali-
zado a 100 individuos con SD de distintas edades y se-
x0s. (Un amplio resumen del trabajo se presenta en este
nimero de la SD/DS).

Un accésit al IX premio Ramon Trias Fargas se
otorgo al trabajo «Suplementos de vitamina D y ejerci-
cio estdn relacionados con el incremento de la densidad
mineral 6sea en personas con sindrome de Down» tra-
bajo realizado por un equipo multidisciplinario presi-
dido por el Dr. Lluis Rossell6 del departamento de reu-
matologia del Hospital de Santa Maria de Lleida. En el
estudio se evalda el efecto positivo de la suplementa-
cién con vitamina D y el incremento del tiempo medio

de ejercicio fisico semanal, que observaron sobre la
densidad mineral 6sea y la prevencion de fracturas en
los 58 adultos con SD estudiados, los cuales prestan sus
servicios laborales en los dos talleres ocupacionales que
han colaborado. En el trabajo se confirma que durante
el aflo, periodo en el que se administrd un tratamiento
vitaminico y se realiz6 un incremento de ejercicio, estos
fueron eficaces para mejorar la densidad mineral sea y
en la prevencion de fracturas en estas personas.

En el mismo acto inaugural se presento el libro «Sin-
drome de Down. Aspectos médicos actuales» [1] edi-
tado por la FCSD. En el libro se describen con detalle
los problemas de salud que pueden presentar las perso-
nas con SD. En é€l, sus mas de 50 autores recogen la ex-
periencia de casi 20 afios y mas de 1600 personas con
SD atendidas en el Centro Médico Down (CMD) de la
Fundacién. La obra consta de 27 capitulos y 385 pagi-
nas editadas a todo color, estd dirigida a expertos y a
personas interesadas en la atencién médica del SD. El
Prof. Manuel Cruz Herndndez, catedratico emérito de
la Facultad de Medicina de la Universidad de Barce-
lona, glosé la obra destacando su actualizado contenido
y su magnifica presentacion; asi mismo elogié la labor
de estudio y recopilacién de datos realizada desde el
CMD, centro pionero en nuestro pais en la atencion
médica de las personas con SD.

Durante las distintas sesiones de la Conferencia se
presentaron 59 comunicaciones cientificas, tanto ofi-
ciales como libres, pertenecientes a mas de 260 autores.
En relacion con las presentaciones, las siguientes fue-
ron muy significativas:

Entre los trabajos fomentados y realizados por
miembros del CMD tenemos:

«Puesta al dia de las tablas de crecimiento para nifios
espafioles con sindrome de Down» presentado por el
Dr. X. Pastor, que fue publicado en el nimero anterior
de esta revista [2]. Se trata de la ultima version am-
pliada y mejorada de las primeras tablas de crecimiento
publicadas con datos procedentes de nifios con SD de
nuestro pafs. Para ello se utilizaron las mas de 1.700
mediciones recogidas en la base de datos del CMD, lo
que permite una mayor precision en la interpretacion
estadistica de los datos.

«Tamafo del canal auditivo externo en sindrome de
Down. Relacién con la patologia auditiva en nifios y
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adolescentes» del Dr. J. Domenech, otorrinolaring6-
logo del CMD. Desde hace mucho tiempo esta descrito
que el conducto auditivo externo (CAE) de las personas
con SD es reducido en tamafio, pero no se conoce su re-
lacién con la patologia del oido medio y de la trompa
de Eustaquio. El trabajo consiste en evaluar a 624 nifios
y adolescentes con SD entre los 8 meses y los 17 afios.
La conclusién del mismo es que el tamaiio del CAE
puede ser utilizado como factor de prediccion de mal-
funcionamiento de la trompa de Eustaquio y de la otitis
media con derrame; esto es estadisticamente significa-
tivo sobre todo en el grupo de menores de 5 afios.

«El torticolis en el sindrome de Down» expuesto por
el Dr. J. Puig Galy, oftalmdlogo del CMD. En el trabajo
se estudiaron 760 pacientes con SD, en los cuales se
evaluo la refraccion, la motilidad ocular y la posicién de
la cabeza. El torticolis estaba presente en 75 individuos
(9,86%), en la mayoria de ellos debido a paralisis unila-
teral del 4° par craneal y a nistagmus, con paresia del
musculo oblicuo superior; en un 29,33% de casos no se
encontro la etiologia, o no tenian una etiologia ocular.

También destacaremos la presentacion de la Dra. Q.
Ferrer «Problemas cardiacos en el sindrome de Down
durante la edad adulta», donde se destaca el hallazgo de
una mayor incidencia de regurgitacién adrtica (36%)
que de insuficiencia mitral (15%), en contra de lo que
esta publicado. La mayoria de pacientes estdn asinto-
maticos, aunque en ellos es obligatoria la profilaxis de
la endocarditis bacteriana.

Entre las ponencias oficiales de la Conferencia pue-
den resefarse las siguientes:

«Del sindrome de la apnea obstructiva de suefio: ;de-
berian ser estudiados todos los nifios con sindrome de
Down? Evaluacién y tratamiento.» De la Dra. S. Shott,
otorrinolaring6loga de Cincinnati, Ohio, EEUU. Mostr6
los datos previos de su trabajo de 5 afios; también des-
cribié sus protocolos de estudio y anélisis, asi como los
tratamientos médicos y quirurgicos utilizados.

«Puesta al dia de las guias de salud para el sindrome
de Down» y «Tratamientos complementarios y alterna-
tivos para sindrome de Down» que present6 el Dr. W.
Cohen, pediatra del «Down Sindrome Center» de Pitts-
burgh, EEUU. El Dr. W. Cohen es también co-chair del
«US Down Syndrome Medical Interest Group» (DS-
MIG). En estas 2 ponencias, que en cierto modo son
complementarias, se comentaron los nuevos tratamien-
tos y medidas preventivas para mejorar la salud en las
personas con SD, sobre todo los que sugirié en 2001 la
«American Academy of Pediatrics» y que periddica-
mente actualiza el DSMIG. Con motivo de la Confe-
rencia, este grupo se reunio el dia 17 de marzo, donde
se discutieron los distintos puntos de vista que sobre las
opciones de salud en SD tienen los expertos europeos y
americanos.

El Prof. R. Reeves, de la John Hopkins University,

Baltimore EEUU, presentd su trabajo sobre expresion
génica del cromosoma 21 «La regién critica del sin-
drome de Down no es critica para el sindrome de
Down». Se trata de un trabajo con ratones transgénicos,
que unas pocas semanas habia sido publicado en la re-
vista Nature, donde se compara la evolucion de los hue-
sos craneofaciales en ratones Ts65Dn y de las personas
con SD.

Las nuevas estrategias de tratamiento bioldgico en el
SD se presentaron en la conferencia magistral titulada
«Explorando la neurobiologia del sindrome de Down:
las nuevas perspectivas que sugieren nuevas estrategias
de tratamiento» que expuso el Prof. W. Mobley director
del Instituto de neurociencias de Stanford y del Centro
de Investigacion y tratamiento del SD de la Universi-
dad de Stanford en EEUU. Se trata de un nuevo enfo-
que en el tratamiento del SD, aprovechando la similitud
existente con la enfermedad de Alzheimer: se esta tra-
bajando sobre los mecanismos biolégicos y la forma de
interferir su accion en distintas estructuras cerebrales,
como el hipocampo.

En la Conferencia se presentaron varios trabajos so-
bre el modelo murino como expresion génica y modelo
para el SD. Destacan los del Dr. JM. Delabar de Paris
en «Descripcién fenotipica y modelos murinos de so-
breexpresion de los genes del cromosoma 21», el del
Dr. Estivill de Barcelona en su ponencia «DYRKI1A y
alteraciones neuronales en modelos murinos de sin-
drome de Down», el de la Dra. M. Dierssen de Barce-
lona, que hizo referencia a la estructura neuronal en «EIl
cortex cerebral en sindrome de Down modelos muri-
nos», y la ponencia «Perfiles de expresion génica en el
sindrome de Down: y en modelos murinos» del Dr. M.
Sultan, de Berlin. Todos ellos tienen en comun el estu-
dio en ratones de varios genes correspondientes al cro-
mosoma 21.

En el apartado de aprendizaje conductual en anima-
les destacaron las presentaciones del Prof. J. Flérez, de
Santander, con su ponencia «Conducta y aprendizaje en
el ratén Ts65Dn, un modelo para el sindrome de Down:
nuevas contribuciones». Es remarcable la contribucion
que a lo largo de muchos afios ha hecho el Prof. Florez
en el estudio del SD, siendo magnificos sus articulos y
trabajos con ratones transgénicos. Un nuevo enfoque
fue el estudio sobre el envejecimiento presentado por la
Dra. E. Head de la Universidad de California, que des-
cribié en su trabajo «Reduciendo el dafio oxidativo y
facilitando un enriquecimiento conductual se podria
mejorar el envejecimiento en el sindrome de Down: la
evidencia estd en el estudio longitudinal con modelos
caninos del envejecimiento humano». En este trabajo
con perros se demostré que los tratados con antioxi-
dantes y con estimulacién mejoraban las habilidades de
aprendizaje, pero no hicieron desaparecer las placas se-
niles.
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Mesa presidencial.

En el simposio sobre enfermedad de Alzheimer y
SD, destacaron la presentacion «Demencia y sindrome
de Down: estructuras neuropatolégicas de la variabili-
dad clinica» a cargo del Dr. J. Leverenz de la Universi-
dad de Washington, en Seattle, EEUU y la de las Dras.
M. Boada y M. Buendia de Barcelona, que expusieron
el trabajo «Los efectos del donepizilo en la cognicién y
el comportamiento en adultos con sindrome de Down y
demencia», fruto de la colaboracion entre la Fundacion
ACE («Alzheimer Centre Educational») y la FCSD.

Dentro de las comunicaciones libres, recibi6 el pre-
mio a la mejor presentacion oral la titulada «La trans-
criptoma cerebelar durante el desarrollo postnatal del ra-
tén Ts1Cje, un modelo de trisomia segmentaria para el
sindrome de Down», que present6 la Dra. MC. Potier, de
Paris, en representacion de un amplio grupo de autores.
Y el premio al mejor péster se adjudicé a «MNB/
DYRKI1A, una proteinkinasa con miiltiples funciones en
el cerebro y probablemente involucrada en la neuropato-
génesis del sindrome de Down», de la Dra. B. Himmerle

Publico asistente a la jornada inaugural.

Lépez-Francos y otros autores del CSIC de Alicante.

En conclusién, y como se desprende del resumen de
ponencias aqui expuesto, la Conferencia fue un éxito,
tanto por el nivel cientifico de los participantes a la
misma, como por la actualidad de las ponencias presen-
tadas.
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