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Marco Teorico

Introduccién

La trisomia 21 o Sindrome de Down (SD)fue descrito por primera vez por Langdon
Down en 1866, es causadopor la trisomiade todo o partedel cromosoma
humano21 (HSA21), es la alteracion cromosémica mas frecuente observada en la
especie humana, [1] se reconoce como la causa mas frecuente de retardo mental

de origen genético. [2]

Incidencia

Se presenta con una incidencia de 1 en 732 recién nacidos vivos [3],1 en 150

concepciones, con una estimada relacion varén/mujer al nacimiento de 1,5.[4].

En México se estima una incidencia de 1 de cada 767 recién nacidos, si
consideramos que durante el afo 2011 se registraron un total de 1913 353
nacimientos, [5] podemos estimar que aproximadamente 2495 de estos recién
nacidos son portadores de la trisomia y por ende requeriran un manejo medico

continuo a lo largo de sus vidas.

Desde el punto de vista citogenético, puede producirse por:
e Trisomia 21 libre (95%),
e Mosaicismos (2-4%)
e TraslocacionRobertsoniana (2-4%)

e Otros reordenamientos estructurales (<1%).

La incidencia se mantiene constante para los diferentesgrupos raciales. De 90 a
95 % presentan uncromosoma 21 extra y en el 96 % de los casos estecromosoma

extra es de origen materno debido a errores durante la ovogénesis En estos



casos,el 75 % se atribuye a la falta de disyuncion durantela meiosis | y, el 25 %
restante por errores en lameiosis Il. [6]La trisomia 21 de origen paterno se
hareportado en 5 % de los casos por errores en lameiosis Il [7,8].

La edad materna avanzada ha sido bien documentada como factor de riesgo y se
ha estimado queel riesgo para una mujer mayor de 35 afios es de 1/385, para una
de 40 anos es de 1/106 y parauna de 45 ainos es de 1/30. No obstante, el 80 % de
los individuos con trisomia 21 nacen de mujeres jovenes no mayores de 35 afos
[9]. Ademas, |la edad de las abuelas maternas en el momento de la concepcion de

la madre se ha relacionado como factor de riesgo [10].

MANIFESTACIONES CLINICAS

Muchosotros problemas de salud, tales como enfermedad cardiaca congénita,
enfermedad de Alzheimer, leucemia, hipotonia, trastornos motores,
ydiversasanomalias fisicasocurren auna elevada frecuencia enpersonascon
trisomia 21. Existe una gran variabilidadenlos fenotipos asociados contrisomia 21.
Aunqueen ultima instancia, los fenotipos detrisomia 21deben ser debido atrisomia
delHSA21, los mecanismos genéticospor los cualeslos fenotipossurgen nose
entienden.Elreciente reconocimiento de quehay muchoselementosgenéticamente
activosqueno codifican proteinashace la situacionmas compleja. Una Complejidad
adicionapuede existir debido aposiblescambios epigenéticosque pueden actuarde

manera diferente [11].

La expresividad de los rasgos propios del sindrome es sumamente amplia y
difiere de un sujeto a otro por la interaccion compleja entre factores genéticos

intrinsecos y medio ambientales [12].

En elperiodo de recién nacido, los bebés con trisomia 21tienenhipotonia yretraso
en ellogrodel desarrollo motor y los hitossensoriales. A nivelneuropatoldgico, los
recién nacidos con trisomia 21tienen un cerebromas pequefio,

lamielinizaciénretardada deneuronasy alteracionesgliales. Estasanomalias del



desarrollotempranos puedenpredisponera anormalidades enla edad adulta,
incluyendo el retraso mental yla aparicion tempranade la enfermedad
deAlzheimer.[13]

Hall describié 10 signos comunes en el recién nacido con trisomia 21: cara chata
(90%), reflejo de Moro débil (85%), hipotonia, hiperlaxitud articular, excesiva piel
en la nuca y hendiduras palpebrales hacia arriba (80%), displasia de cadera
(70%), orejas pequenas con hélices plegados y clinodactilia del quinto dedo (60%)
y pliegue palmar unico (45%)[13]. Al menos 4 de las caracteristicas citadas
existen en todos los neonatos con trisomia 21, mientras que 6 0 mas estan

presentes en un 89%. [14]

Crecimiento: el desarrollo fisico es mas lento que el de los grupos poblacionales
equiparables por edad y sexo de niflos no afectados por trisomia 21. Es por ello
que las medidas antropométricas deben ser referidas a estandares especificos
para nifios con trisomia 21. El promedio de estatura es 2-3 centimetros menory el
peso 400 gramos menor que el de los nifios normales. Aproximadamente, la

estatura final oscila en 151 cm para los hombres y 141 cm para las mujeres. [13]

Neurodesarrollo y aspectos cognitivos: el retardo mental existe en todos los nifios
con trisomia 21, pero la variabilidad en el coeficiente intelectual dependera, entre
otras cosas, del rango de Cl de ambos padres, como asi también de su
escolaridad. Los nifios afectados en general muestran un rango de Cl de 25-75.
El promedio de los jévenes adultos con trisomia 21 es de alrededor de 40-45. El
rango de Cl de los pacientes criados en sus casas oscila en 27-62, pero en el
grupo de pacientes institucionalizados dicho rango varia entre 17-37.

Alteraciones estructurales del SNC: estudios neuropatolégicos evidenciaron una
disminucién del peso global del cerebro, del cerebelo y de nucleos basales. Se
describen deficiencias en areas especificas como: via auditiva, aspectos
vasomotores, habilidad para diferenciar entre simbolos y del lenguaje. [15]

Nifios con desarrollo tipico con enfermedad coronaria se ha demostrado que
tienen déficits neurocognitivos y psicomotores [15]. Por ejemplo, los nifios en edad



escolar con sindrome del corazén izquierdo hipoplasico tienen una media escala
completa 1Q de 86, que es inferior al valor normativo de la poblacion,

aproximadamente una desviacion estandar.

La frecuencia de epilepsia no supera el 1-10%. Puede tratarse de una variedad de
gran mal u otros tipos, como convulsiones mioclonicas de pequefio mal. El 21% de
los nifios contrisomia 21presentaban anomalias en el EEG, incluyendo asimetria
y/o asincronia, actividad difusa lenta y actividad difusa local. El tratamiento de los
distintos tipos de convulsiones en latrisomia 21debe seguir los mismos

lineamientos generales que se aplican en los individuos normales.

Alteraciones de conducta y trastornos psiquiatricos: los problemas de conducta
que se presentan son déficit de atencidn, hiperactividad, autismo, depresion,

demencia, mania de comienzo tardio y enfermedad de Alzheimer. [16]

RETRASO EN LA CONSECUCION DE HITOS DEL DESARROLLO
PSICOMOTOR EN TRISOMIA 21

El desarrollo Psicomotor de un infante con trisomia 21 implica una nueva realidad.
El cerebropresenta alteraciones de orden genético, que limitan su pleno desarrollo
y funcién. Debido a esta modificacion a lo largo y ancho de las estructuras
cerebrales, quedan afectados en mayor o menor grado variados sistemas
implicados en funcionamientos diversos, alterado el correcto desarrollo de lo

motor, sensorial, verbal, cognitivo y adaptativo [17]

El desarrollo motor en los nifios con trisomia 21 es significativamente tardio. Todas
las  habilidades motoras basicas son realizadas en el mismo orden, pero
usualmente en edades posteriores al ser comparadas con el desarrollo normal [18]

Uno de los hechos a tomar en consideracion en el desarrollo motor de personas
con trisomia 21, es que existe un retraso en la consecucion de hitos del desarrollo.

Ademas se puede apreciar, 0 no, la ejecucion de movimientos anormales para el



propésito requerido. Los nifios con trisomia 21 comunmente presentan
alteraciones en su comportamiento motor, sobre todo en ciertas posturas,

locomocion, manipulacion, etc. [19]

El sistema motor no funciona de forma aislada. Los procesos perceptivos
interactuan con los procesos de accion motriz, de correccion y de compresion de
la misma. Es importante destacar que no se sabe cdémo la fisiopatologia de la
trisomia 21 se relaciona con el desarrollo del comportamiento “perceptivo-motor”.
Diferencias en las estructuras del cerebro comienzan a surgir en los primeros
meses de vida [22]. De hecho, Latash[20], ha sugerido que con el tiempo los
individuos con trisomia 21 desarrollan estrategias adaptativas que optimizan sus
patrones de movimiento. Es por esta razon, que muchos movimientos contindan
siendo torpes y poco coordinados, ya que necesitan mayor cantidad de tiempo
para mejorar sus habilidades y puede que incluso, nunca alcancen el mismo nivel

de coordinacion fina que indica el desarrollonormal.

Existe una gran variabilidad con respecto al proceso motor basico de nifios con
trisomia 21 al ser comparados con el desarrollo normal debido a trastornos
principalmente asociados con hipotonia, hiperextensibilidad, mal control postural,
obesidad y la patologia mayormente asociada malformacion cardiaca
congénita[21]. Actualmente, se asocia la idea de un retraso motor a patrones
atipicos de organizacion cerebral[22]. Estudios realizados en nifios y adultos con
trisomia 21, han concluido que el cariotipo influye en el desarrollo cerebral y la
especializacion dentro de la poblacion, sobre todo relacionandose con el
comportamiento motor [23]. El desarrollo de los nifios con trisomia 21 se ha
estudiado principalmente mediante registro de la edad en la que alcanzan ciertas
habilidadesmotoras.[22] Caminar es el hito que se ha reportado con mayor
frecuencia, el cual presenta un rangode variabilidad bastante amplio, siendo la
edad mas temprana de marcha a los 15 meses, y la edad mas tardia del mismo a
los 74 meses. Diversos autores indican que los nifios con trisomia 21 que viven en

sus hogares caminan alrededor de los 24 a 28 meses [24]. Otros estudios indican



que en promedio, la marcha se logra a los 24 meses, con variacionesque van
desde los 13 a los 48 meses [25]. La edad media para girar, sentarse y
gateartambién se ha documentado para nifios con trisomia 21. El giro es realizado
en promedio, entre los 5 y los 6,4 meses de edad. El sedente independiente se ha
reportado entre los 8,5 a 11,7 meses, y el gateo, se da entre los 12, 2 hasta los 17,
3 meses de edad. [24]. Segun el mismo autor, los resultados de la evaluacién
indican que alrededor de los 15 meses, el 72% de la muestra de nifios con
trisomia 21 podia sentarse de forma independiente y el 37% de los nifios podia

gatear

La mayoria de los nifios con trisomia 21 estaaprendiendo a pararse solo y a
caminar. Entre los3 a 6 anos, la mayoria de los nifios estaaprendiendo a correr,
subir-bajar escaleras ysaltar. En esta etapa aumenta el control motornecesario
para coordinar las extremidades, lavelocidad y el equilibrio [24].Diversos autores
refieren que elretraso del desarrollo en personas con trisomia 21 puede ir en

aumento con respecto a laedad [26]

Para evaluar el desarrollo en nifios pequefos suelen utilizarse escalas de
desarrollo, que evaluan las distintas areas, incluidas las capacidades cognitivas.
Han sido elaboradas con el fin de estudiar a los nifios desde el nacimiento y por
ello son utiles para obtener respuestas de sujetos con poca movilidad y lenguaje;
ademas, algunas de ellas estan disefiadas para la realizacion y la valoracion de
programas de intervencion (29)

La evaluacion del retardo del desarrollo psicomotor y la normalidad del desarrollo
Psicomotor tomo auge al evaluar niflos cronicamente enfermos pero en muchos
aspectos fisicos, nifios sanos. Gesell et al. han ideado una metodologia de
estudio producido un instrumento de examen de las conductas del desarrollo, sus
gradientes normales, definido las areas motoras, adaptativa, lenguaje y personal

social, asi como sus desviaciones.



El Test de Gesell nos da un nivel de desarrollo global por areasy su expresion
porcentual (edad maduracional /edad cronoldgica x 100), los coeficientes de
desarrollo global por areas (CO). Su ejecucion es demandante de tiempo y

necesita de entrenamiento supervisado. [30].

El test de desarrollo de Battelle es un instrumento de evaluacion de las habilidades
en desarrollo y de diagnostico de posibles deficiencias en distintas areas dirigido a
nifos de hasta 8 anos de edad cronoldgica especificamente, trata de evaluar el
desarrollo del nifio sin deficiencias e identificar a los que presentan retraso o
discapacidad en areas del desarrollo. Proporciona informacion sobre los puntos
fuertes y débiles en diversas areas del desarrollo del nifio, para facilitar la
elaboracién de programas de intervencion individualizados, el tiempo de aplicacion

es de 10 a 15 minutos y necesita poco entrenamiento para su realizacién.

De acuerdo al inventario de Battelle con respecto a los nifios con trisomia 21 en el
mundo, hay varios estudios que nos muestran que los diagnosticados conretraso
globaldel desarrollo o la trisomia 21 obtuvieron  puntuaciones
significativamentemas bajaen el Inventario deDesarrollo Battelle, en comparacion
con aquellos que nacieronprematuros.En concreto, hubo diferencias en los
dominiosBDI-2 depersonal-socialy motor.[28]

El autor, en la busqueda de suficiente informaciéon no encontré datos obtenidos en
pacientes mexicanos relacionados con alteraciones en el desarrollo psicomotor
descrito por escalas que abordan también otros aspectos en su desarrollo no solo
aspectos motores como la adquisicion de marcha sino también adaptativo, social,
cognitivo, lenguaje receptivo o expresivo para describir mas puntualmente estas

alteraciones especificas en nuestros pacientes con trisomia 21.



Actualmente si bien es cierto ya hay una amplia descripcion de la trisomia 21 y su
desarrollo psicomotor,no se encontraron datos suficientes para describir
especificamente el desarrollo psicomotor en otras areas que no sean motoras
como ya las conocidas hasta el momento ,consideramos importante describir cada
hito del desarrollo su presentacion y su desfase y asi garantizar una atencién
temprana dirigida especificamente dependiendo del hito del desarrollo

mayormente afectado en nilos mexicanos con trisomia 21.



Planteamiento Del Problema

¢Cual es el desarrollo psicomotor de los nifios con trisomia 21 medido a través
del inventario de Battelle en la clinica 5 de enfermedades genéticas del CRIT

Estado de México?



Justificacion:

La trisomia 21, al ser la cromosomopatia mas comun del ser humano reconocida
al nacimiento y asociarse con una variedad de patologias, con prondsticos y con
tratamientos variables, resulta ser una enfermedad que impacta no solo en la
calidad y esperanza de vida del paciente, sino que también afecta directamente a
los sistemas de salud, exigiéndonos hacer un diagnéstico oportuno de las
alteraciones en cada uno de los hitos del desarrollo psicomotor del nifio con

trisomia 21.

La trisomia 21 es un sindrome con amplia heterogeneidad clinica, aun en
pacientes con el mismo cariotipo y en forma directa por las afecciones en sistema
nervioso, el retraso en el desarrollo psicomotor se ve alterado, estudiado
principalmente en el rango motor, no asi en otros hitos del desarrollo tan
ampliamente, ademas de que existen factores de riesgo y patologias asociadas
que pueden modificar aunmas este desarrollo en ellos, por lo que es importante
evaluar cual es el desarrollo psicomotor de manera global en nuestro paciente
mexicano con trisomia 21 medido a través de escalas especificas para desarrollo
psicomotor como el inventario de Battelle y asi determinar una pauta y ayuda
futura para pronostico funcional y poder dirigir aun mas los programas especificos

y prioridades de atencion en rehabilitacion.

Un paciente atendido en el Centro de Rehabilitacion infantil Teleton del estado de
Méxicocon diagndstico de Trisomia 21 tiene un promedio de estancia de 5 afnos,
dependiendo por supuesto de las patologias asociadas al mismo y de los objetivos
marcados con cada uno, generando un costo promedio por cita médica de
$309.00 pesos, costo por servicio de $367 pesos y un costo anual por paciente
aproximado de $25,360 pesos que se traduce a $126,800 pesos el costo total
aproximado tan solo de citas medicas y servicios de cada paciente atendido en

nuestro centro.



Por ende en el Centro de Rehabilitacion Infantil Teletén, Estado de México cuenta
con una amplia poblacion de pacientes con trisomia 21, consideramos que es
importante conocer su desarrollo psicomotor en cada hito del desarrollo,
valorados con la escala de Battelle y que se pueda con ello justificar el envio
oportuno a las diferentes especialidades para enfocarnos principalmente a los

hitos mayormente afectados y asi disminuir costos y tiempos de estancia.

Los aspectos éticos y morales surgen en todas las ramas de las medicina, pero
son especialmente beligerantes en la genética, no solamente por la forma en que
este tema choca con el individuo sino también con la familia y la sociedad en
general. En cuanto al aspecto ético de nuestro estudio al ser este un estudio
retrospectivo donde solo se utilizaran datos de expedientes clinicos, no se solicito
hoja de consentimiento informado ya que no se tendra contacto con los padres ni
con los pacientes fisicamente en esta parte del estudio debido a que solo se

recolectaran datos para ser procesados.

Al obtener resultados de la afectacion de cada hito del desarrollo podremos
establecer estrategias para comentar con los padres de nuestros pacientes y asi
coordinar de manera conjunta el enfoque dirigido, pero esto se presentara en una
segunda fase de este estudio al terminar esta primera fase de recoleccién y
analisis de datos por lo que en este momento no se comentaran resultados
obtenidos con los padres, sino hasta una segunda fase de intervencion donde se
podra decidir el seguimiento por parte de psicologia e implementar estrategias

especificas y dirigidas.



Hipotesis

No hay hipotesis porque es descriptivo



Objetivo General

Conocer el desarrollo psicomotor medidos a través del inventario de Battelle de los

nifos con trisomia 21.

Objetivos Especificos

1. Indagar el desarrollo psicomotor especificamente mediante el estudio de
inventario de Battelle para personal social, adaptativo, motor fino, motor grueso,
comunicacion, lenguaje receptivo y expresivo y edad cognitiva de diferentes
grupos de edades de pacientes con Trisomia 21 de la clinica 5 de enfermedades
genéticas y malformaciones congénitas del CRIT Estado de México.

2.- Determinarcual es el promedio de edad cognitiva presentado en pacientes con
Trisomia 21 de la clinica 5 de enfermedades genéticas del CRIT Estado de

México.

3.- Conocer cual es el hito del desarrollo con masalteracion en pacientes en
diferentes grupos de edades con Trisomia 21 de la clinica 5de enfermedades
genéticas y malformaciones congénitas del CRIT Estado de México.

4.-Conocer cual es el hito del desarrollo con menos alteracion en pacientes en
diferentes grupos de edades con Trisomia 21 de la clinica 5de enfermedades
genéticas y malformaciones congénitas del CRIT Estado de México.



Material y Métodos

Se seleccionaron a todos los pacientes con diagnostico de trisomia 21, confirmado
mediante cariotipo en cualquier tejido realizado dentro o fuera de nuestra
institucion, que se encuentren activos en el sistema SCRIT a la fecha de 5 de
enero 2013 en la consulta de la clinica 5de malformaciones congénitas y
enfermedades genéticas en el CRIT Estado de México de

Se excluyeron aquellos pacientes que no contaban con cariotipo, los que tuvieran
factores de riesgo biolégico que condicionaran hipoxia perinatal como Peso al
nacimiento de 1500 grs. o menos, edad gestacional de 36 semanas 0 menos,
Apgar menor de 4 a los 5 minutos , asistencia a la ventilacion por 36 hrs. 0 mas,
Hemorragia intracraneana grado Il o IV documentada en el expediente, Crisis
convulsivas al nacimiento. (3 o mas), Infeccion sintomatica por TORCH o
Meningitis.

Al ser este un estudio descriptivo, se utilizaron variables cualitativas de cada hito
del desarrollo describiendo a cada hito en edad en meses,esta informacion se
obtuvo en su totalidad de los expedientes clinicos, basadas en las valoraciones
realizadas en los diferentes servicios o a estudios de laboratorio y gabinete que

confirmen o descarten presencia de trastornos médicos.



La informacion obtenida fue vaciada en el formato del anexo 1, donde se
incluyeron las siguientes variables:

Parte 1

Nombre del paciente

Carnet del paciente: Es el numero de expediente registrado en el CRIT Estado de
México

Numero de paciente: Se asignaran numeros consecutivos para la identificacién del
paciente.

Edad: Se registrara en afios con meses

Sexo: Masculino o Femenino

Cariotipo: Registrando formula cromosdmica corta

Tipo de trisomia: Se registrara como regular o variantes

Parte 2 Antecedentes perinatales

Complicaciones en el embarazo, en caso de presentarse se debe especificar el
tipo.

Duracion de la gestacion: Se registrara en semanas de gestacion

Apgar: Registrar calificacion del apgar al minuto y a los 5 minutos

Hipoxia Perinatal: En caso de presentarse debe especificarse el tipo

Peso al nacer: Se registrara en gramos de acuerdo al expediente clinico

Parte 3. Escala de Battelle

Edad de realizacidn de la escala: Se registrara en meses

Resultado de Test en edad: Se registrara en meses

Hitos del Desarrollo: De acuerdo a cada Hito se registrara en meses, para
personal social, adaptativa, motor fino, motor grueso, lenguaje receptivo, lenguaje

expresivo, edad cognitiva.



Para el manejo de la informacién se utilizaron hojas de calculo convencionales,
con el objetivo de optimizar el manejo se asignaron claves numéricas a cada uno

de los rubros de la hoja de llenado (anexo 1),

Recursos humanos, fisicos y financieros

Humanos
1. Médico Residente del 40 afio de la Especialidad en Medicina de Rehabilitacion
2. Médicos Rehabilitadores con subespecialidad en Rehabilitacién Pediatrica

involucrados en el desarrollo de la investigacion y analisis estadistico

Fisicos

1. Equipo computacional con programa de software para recoleccién de datos del
expediente clinico SCRIT
2. Hojasblancascon anexos 1 para recoleccion de datos

Financieros

Criterios de inclusion

1. Pacientes activos en el sistema SCRIT a la fecha del 5 de enero 2013 en la
clinica 5 de enfermedades genéticas y malformaciones congénitas con



diagndstico de trisomia 21 confirmado por cariotipo en cualquier tejido realizado
dentro o fuera de nuestra institucion

De cualquier sexo

Con cualquier tipo de herencia

Criterios de exclusioén

1.

o oA wN

© N

Pacientes activos en el sistema SCRIT a la fecha de 5 de enero 2013 en la
clinica 5 de enfermedades genéticas y malformaciones congénitas con
diagndstico de trisomia 21 no confirmado por cariotipo.

Pacientes de bajo peso al nacer peso menor a 1500 gr

Pacientes prematuros de menos de 36 SDG

Pacientes con Apgar menor de 4 a los 5 minutos

Pacientes con asistencia a la ventilacion por 36 hrs.

Pacientes con Hemorragia intracraneana grado Ill o IV documentada en el
expediente

Pacientes con Crisis convulsivas al nacimiento. ( 3 o mas)

Pacientes con Infeccion sintomatica por TORCH o meningitis.

Pacientes activos en el sistema SCRIT a la fecha de 5 de enero 2013 en la
clinica 5 de enfermedades genéticas y malformaciones congénitas con
diagnostico de trisomia 21 que se no se obtenia del expediente la suficiente
informacion por falta de valoraciones subsecuentes

VARIABLES

Edad Test

Resultado edad TEST

Personal social,

Conducta Adaptativa,

Motricidad fina,

Motricidad gruesa,

Lenguaje receptivo,

Lenguaje expresivo,

Edad cognitiva.



DEFINICION DE VARIABLES

Nombre: Edad

Definiciéon conceptual. Tiempo de existencia desde el nacimiento
Definicidn operacional. Tiempo de existencia desde el nacimiento
Tipo de variable: Universal

Escala de medicion: Cuantitativa continua

Unidad de medicion: Meses

Nombre: Edad del test

Definicién conceptual: Tiempo de existencia del paciente que en el que se realiza en
test de Batelle

Definicion operacional: Edad del paciente al momento de realizacion del test de
Battelle

Tipo de variable: Universal
Escala de medicion: Cuantitativa continua

Unidad de medicion: Meses

Nombre: sexo

Definicién conceptual: Caracteristicas bioldgicas que definen a un ser humano como
hombre o mujer

Definicién operacional:Caracteristicas biolégicas que definen a un ser humano como
hombre o mujer

Tipo de variable: Universal
Escala de medicion: Cualitativa dicotdmica

Unidad de medicion: Masculino o femenino



Nombre: Motricidad gruesa

Definicién operacional: control de los movimientos musculares generales del cuerpo o
también llamados en masa. Control de cabeza, Sentarse, Girar sobre si mismo, Gatear,
Mantenerse de pie, Caminar, Saltar, Lanzar una pelota.determinados por la edad de
presentacion

Definicién conceptual: se refiere al control de los movimientos musculares generales
del cuerpo o también llamados en masa, éstas llevan al nifio desde la dependencia
absoluta a desplazarse solos. (Control de cabeza, Sentarse, Girar sobre si mismo,
Gatear, Mantenerse de pie, Caminar, Saltar, Lanzar una pelota.) El control motor grueso
es un hito en el desarrollo de un bebé, el cual puede refinar los movimientos
descontrolados, aleatorios e involuntarios a medida que su sistema neurolégico madura

Tipo de variable: Dependiente
Escala de medicidn:cualitativa nominal

Unidad de medicion: meses

Nombre: Motricidad fina
Definicidén operacional: proceso de refinamiento del control de la motricidad gruesa

Definiciéon Conceptual: Se refiere al control fino, es el proceso de refinamiento del
control de la motricidad gruesa, se desarrolla después de ésta y es una destreza que
resulta de la maduracion del sistema neuroldgico. influye movimientos controlados vy
deliberados que requieren el desarrollo muscular y la madurez del sistema nervioso
central. juega un papel central en el aumento de la inteligencia.

Tipo de variable: Dependiente
Escala de medicion: cualitativa nominal

Unidad de medicion: meses

Nombre: Conducta adaptativa

Definicién operacional:Grupo de habilidades conceptuales, sociales y practicas, que
las personas han aprendido, para funcionar en su vida diaria y que permiten responder
a las circunstancias cambiantes de la vida y a las exigencias contextuales.



Definicién Conceptual: Grupo de habilidades conceptuales, sociales y practicas, que
las personas han aprendido, para funcionar en su vida diaria y que permiten responder
a las circunstancias cambiantes de la vida y a las exigencias contextuales

Tipo de variable: Dependiente
Escala de medicién: cualitativa nominal

Unidad de medicion: meses

Nombre: Lenguaje receptivo

Definicién operacional: Es el que le permite al nino comprender el lenguaje y adquirir
el significado de las palabras.

Definicién Conceptual: Es el que le permite al nifio comprender el lenguaje y adquirir
el significado de las palabras.

Tipo de variable: Dependiente
Escala de medicién: cualitativa nominal

Unidad de medicion: meses

Nombre: Lenguaje expresivo

Definicién operacional: Es el que permite al nifio expresarse por medio de gestos,
sefias o palabras.

Definicién Conceptual: Es el que permite al nifio expresarse por medio de gestos,
sefias o palabras.

Tipo de variable: Dependiente
Escala de medicion: cualitativa nominal

Unidad de medicion: meses



Tipo de estudio

Control de la maniobra: Descriptivo

Captacion de la informacion: Retrospectivo
Medicion del fendbmeno en el tiempo: Transversal
Direccién del analisis: Transversal

Método estadistico: Estadistica descriptiva: De acuerdo con la medicién de variables,
para las variables cualitativas, frecuencias simples y porcentajes para las cuantitativas

se utilizaron medidas de tendencia central, (mediana, moda)

Se utilizo un software para el analisis de los datos con el programa SPSS

Aspectos éticos

El presente estudio se considerod sin riesgo con base a lo estipulado en el reglamento
de la ley general de salud en materia de investigacion para la salud.

Se guardé en todo momento la confidencialidad, respetando la individualidad e
integridad de los pacientes.

El estudio fue aprobado por el comité local de ética e investigacion del Centro de
Rehabilitacion infantil Teleton Estado de México el dia 11 junio 2013
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RESULTADOS

Se recopilaron un total de 59 expedientes clinicos activos a la fecha de 5 de enero
2013 en el sistema SCRIT con diagnéstico de trisomia 21en la clinica 5 de
enfermedades genéticas, descartandose 16 ya que no cumplieron con los criterios
de inclusion, restando 44 expedientes de los cuales 20 (45.45)% eran del sexo

masculino y 24 (54.54% )fueron del sexo femenino ( ver grafica 1) .

GRAFICO 1
DISTRIBUCION DE GEMNERC EM
PACIENTES CON TRISOMIA 21

= MUJERES
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El tipo de herencia que se presenté con mayor frecuencia fue el de tipo trisomia 21
regular en 41 nifos (93.18%), seguido del mosaicismo en 3 nifos (6.81%), no se
encontraron translocaciones robertsonianas en nuestro grupo de estudio. (ver

grafica 2)



GRAFICO 2
DISTRIBUCION DE TIPOS DE HERENCIA
EN TRISOMIA 21

® TRISOMIA 21
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Las semanas de gestacion promedio de nuestros pacientes fue de 38 .47
semanas y su peso promedio al nacimiento fue de 2759.40 gramos con un apgar
de 8 al minuto y de 9 a los 5 minutos.

La edad promedio de los pacientes al realizarse el inventario de Battelle para
desarrollo psicomotor fue de 20.5 meses, con un resultado promedio del test de
9.56 meses que nos muestra un desfase importante en cuanto al rango de edad.
Los promedios alcanzados de manera global para cada hito del desarrollo fueron:
Area personal social 10.34 meses , Adaptativa 10.22 meses, Motor grueso 7.22
meses Lenguaje receptivo 8.5 meses, lenguaje expresivo 7.54 meses edad

cognitiva 10.79 meses.
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De acuerdo a las caracteristicas encontradas la edad promedio de los pacientes al

realizar test fue de 20 meses con una diferencia importante de la edad resultante

después de la realizacion de este siendo una edad cognitiva de 10 meses. (Ver

grafica 4)
GRAFICO 4
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Para su mejor estudio se realizaron grupos de edades con grupos de diferencia de

5 meses entre si de la siguiente manera: de 0Oa 5 meses, de 6 a 11, de 12-17,
18-22, 23-27, 28-32, 33-37,38-43,44-48 y 49 meses 0 mas.

La distribucion de los grupos de edad por cada hito del desarrollo se resume en el

cuadro 5
RANGOS PACIENTES | PROMEDIO | EDAD  DE | PSOCAL | ADAPTATI | MOTOR | MOTOR | LRECEPTVG | LEXPRES | EDAD | %
(Meses) RESULTADO vo FINO | GRUESO Vo coon
0-5 2 4 2.5 2 2.5 2 3.5 25 45 |4.54
6-11 7 8.14 54 4.88 6.5 3.8 4.7 6 6 15.9
12-17 13 14.15 | 9.76 11 10.53 7.6 9.5 o] 11.1 | 29.5
4
18-22 13 19.92 |10.61 |1161 |11.23 |8 | EE 9 11.3 | 29.5
8 4
23-27 3 23.06 |10.3 1133 [11.33 [l |8 9 8 11.6 | 6.81
28-32 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
33-37 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
38-43 2 39.5 15.5 15.5 145 |23 |@ 13.5 13 20 |4.54
44-48 1 16 17 14 13 26 |13 | 9 22 227
48omas |3 66.33 | 11.6 1366 |13 10 [10.33 [10.33 |BIB 11.3 | 6.81
3

Cuadro 5. Tabla de resultados por grupo de edad, de acuerdo a su desarrollo psicomotor

medido con escala Battelle. En meses [Los puntajes sefialados en rojo son los mayormente

afectados y los puntajes senalados en verde son los menormente afectados].

De acuerdo a los resultados obtenidos por rango de edades en la edad de 0 a 5

meses el area mayormente afectada es el area de motor fino y la menor afectada




es el area cognitiva, en el grupo de edad de 6 a 11 meses la mas afectada es la
motora gruesa y adaptativo la menormente afectada. Rango de 12 a 17 meses la
mas afectada es lenguaje expresivo y la menos afectada es area cognitiva, rango
de 18 a 22 meses la mas afectada es motor grueso, y personal social la menos
afectada,23 a 27 meses la mas afectada es motor fino y la menos afectada es el
area cognitiva, en el area de 38 a 43 meses es el area motor grueso y la menos
afectada es el areacognitiva, en el rango de 44 a 48 meses el area es lenguaje
receptivo la mas afectada, y la menos afectada motor fino, en los pacientes de

mas de 48 meses el area mas afectada es el lenguaje expresivo .



DISCUSION

Durante este estudio fue posible analizar de manera integral los expedientes de 44
expedientes clinicos donde se encontraron diferentes hallazgos de alteraciones en
el desarrollo psicomotor que en esta poblacion se sabe que son muy frecuentes.

Siendo predominante el sexo femenino con 54.54% vs masculino 45.46%
contrario a lo que dice la literatura donde predomina el sexo masculino relacion
varén/mujer al nacimiento de 1,5.[4]. Desde el punto de vista citogenético, el tipo
de herencia que se presentd con mayor frecuencia fue el de tipo trisomia 21
regular, seguido del mosaicismo, no se encontraron translocaciones
robertsonianas en nuestro grupo de estudio lo cual se puede deber a un tamarno
insuficiente de muestra, concordando con la literatura establecida donde reporta
que la frecuencia de mosaicismos (2-4%) y traslocacionRobertsoniana (2-4%) [6].
La edad promedio de los pacientes al realizarse el inventario de Battelle para
desarrollo psicomotor fue de 20.5 meses, con un resultado promedio del test de
9.56 meses que nos muestra un desfase importante en cuanto al rango de edad
obtenida posterior al inventario, concordando con diversos autores que refieren un
desfase significativode edad cognitiva en comparacion con nifios sanos. [6]. Los
promedios alcanzados de manera global para cada hito del desarrollo fueron
menores en todos los hitos, sin embargo se comprob6 que el area mayormente
afectada fue el area motora gruesa, concordado con la literatura que nos habla
que los nifios con trisomia 21 comunmente presentan alteraciones en su
comportamiento motor, sobre todo en ciertas posturas, locomocioén, manipulacion,
etc. [19].

En cuanto al desarrollo psicomotor por edades, en menores de 1 ano predominé
en nuestro estudio el desfase en el area de motor fino y grueso, siendo esto
concordante a la literatura que nos habla que el giro es realizado en promedio,
entre los 5 y los 6,4 meses de edad. El sedente independiente se ha reportado
entre los 8,5 a 11,7 meses, y el gateo, se da entre los 12. 2 hasta los 17. 3 meses
de edad [24].



En edades de 1 a 2 anos se observo que el area con mayor retraso fue el
lenguaje expresivo y el area motora gruesa, concordando con diversos autores
que indican que los nifios con trisomia 21 que viven en sus hogares caminan
alrededor de los 24 a 28 meses [24]. Otros estudios indican que en promedio, la
marcha se logra a los 24 meses, con variaciones que van desde los 13 a los 48
meses [25]. y la menos afectada fue el area personal social donde el autor no
encontré resultados al respecto. En niflos mayores de 3 afos el area con mayor
afectacion fue el area del lenguaje tanto expresivo como receptivo siendo esto
hablado ya por otros autores que mencionan que es el Periodo mas prolongado
de errores fonologicos y mayor variabilidad; peor inteligibilidad, los pacientes
continuan los retrasos de lenguaje expresivo comparado con la comprension
[31]. También teniendo afectacion nuevamente el area motora gruesa; sin
embargo el area de motor fino y el area personal social mostro menos déficit en
nuestros pacientes que nos puede indicar que hay ya una mayor interaccién con

el medio que lo rodea.



CONCLUSIONES

El paciente con trisomia 21 cuenta con factores de riesgo biolégicos vy
ambientales, asi como retraso en la adquisicion de los hitos del desarrollo, que no
solo son utiles para los padres conocerlos y asi poder entender aun mas las
caracteristicas de su pequefo, sino también para que el médico pueda
proporcionar un tratamiento dirigido adecuado y tener la capacidad de brindarle al
menor un mejor pronostico de funcionalidad encaminado a sus debilidades vy

fortalezas.

1.- El inventario de desarrollo de Battelle es una herramienta que sirve para
valorar el desarrollo psicomotor en nifilos con trisomia 21 de manera rapida, clara y

objetiva

2.- Existe retraso en el desarrollo psicomotor en distintas areas en los pacientes

con trisomia 21 independientemente del cariotipo.

3.-El promedio de edad cognitiva presentado en pacientes con Trisomia 21 es
significativamente menor al promedio de edad cronolégica de los pacientes con

trisomia 21 en un 50%

4.-El hito del desarrollo con mas alteracién en pacientes en diferentes grupos de
edades con Trisomia 21 fué el area motora, predominando en los primeros 2 afos

de vida.

5.- En nifios mayores de 3 afos con trisomia 21, el area con mayor afectacion fue

el area del lenguaje tanto expresivo como receptivo.

6.-El area personal social mostr6 menos déficit en nifios mayores de 4 afios con

trisomia 21.
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ANEXO 1
HOJA DE REGISTRO

Nombre del paciente Num. Paciente
Carnet Edad: Sexo
Cariotipo: Tipo de trisomia

2. ANTECEDENTES PERINATALES

Complicaciones en el embarazo Si No Cual

Duracion de la gestacién Peso al nacer gr Apgar:1”

TORCH o Meningitis

/5”

Hematoldgicos

Pulmonares

Otros

Parte 3. Escala de Battelle

Edad de realizacion de la escala: meses
Resultado de Test en edad: meses

Hitos del Desarrollo:

para personal social adaptativa motor fino

Motor grueso lenguaje receptivo lenguaje expresivo

Edad cognitiva
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