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Incidencia de un nuevo signo fenotipico en el sindrome de Down : la desviacidn cubital
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Universidad del Aconcagua. CdS. Ciuda

El diagnéstico del sindrome de Down ha dejado de pertenecer a la observacion clinica, sustituida
con ventaja por la exactitud y accesibilidad del diagndstico genético. Por lo que agregar un dato
mas a la larga serie de signos ya descritos no tendria mayor valor

Sin embargo el valor del signo propuesto tendria otras ventajas : 1) facilitar el diagndstico
inicial en el periodo neonatal inmediato al ser facilmente visible por implicar de hecho a todo
el cuerpo. 2 ) sefialar un camino para la superacion del retraso psicomotor caracteristico del
sindrome , ya que el signo se integra en un patrén motor de simetria que obstaculiza el
desarrollo de los primeros afios.. En resumen : se intenta registrar ,en el curso del primer
semestre de vida la existencia de un nuevo signo del fenotipo de la trisomia 21 ( Sindrome de
Down ) , caracterizado por la desviacion cubital de la mano dentro de un patrén de extensién
del carpo y del codo con supinacién del antebrazo, y mas ampliamente, de la abduccion
simétrica de ambos miembros superiores . A menudo se acompafia de una postura similar o
equivalente de los miembros inferiores , generando una postura global de abduccion marcada y
simétrica de los cuatro miembros. Este signo esté descrito también en otros sindromes
genéticos vinculados al cromosoma X, pero no en la trisomia 21 (Down) Objetivos 1)
Avanzar en la descripcion del fenotipo conductual motriz del sindrome de Downn. 2)
Establecer la incidencia del signo descrito en el Sindrome de Down . 3) Comparar este
resultado con la frecuencia con que aparecen otros signos clasicos del fenotipo del sindrome de
Down . Hip6tesis : Lactantes de hasta 6 meses de edad cronoldgica , portadores del sindrome
de Down : A) presentaran dentro de su fenotipo el signo caracterizado como “desviacion
cubital” ya descrito . B ) la incidencia de este signo tendra una entidad colocada entre los
maximos y minimos establecidos para otros signos fenotipicos del sindrome .( diastasis de los
rectos 82 %; occipucio plano 79 %; -comisura ocular desviada hacia arriba 76 %, -
manos en azada: 70 %; -epicantus 48% , - cripto orquidismo 21%) Metodologia Con el
lactante en decubito dorsal , en condiciones de vigilia tranquila, consignar en el protocolo
disefiado items referidos a la postura : 1) desviacion cubital con extension del carpo , 2)
abduccion de miembros superiores , 3) simetria del tren superior , 4) actitud de
acompafiamiento positivo o negativo de los miembros inferiores. Resultados : a 9 meses de
iniciado el trabajo de investigacion en curso la incidencia del patron descrito ha sido en los
casos existentes, de 19 casos positivos sobre 21 totales (90 %). Dentro del universo reducido
explorado hasta el momento, se coloca en consecuencia este signo como de mayor incidencia
que el resto de los signos clasicos.  Discusion : La prehension, como funcién motora
distal y fina, se obstaculizaria por este patron ya que ésta se produciria a través de la
capacidad de proyectar hacia delante uno s6lo de los brazos, para lo cual deberia
disociar asimétricamente la cintura escapular de la pelviana . Otro tanto sucederia con
el arrastre, gateo y més tarde con la marcha por su rotacion alterna , asimétrica y
opuesta de ambas cinturas. Estas actividades fundamentales del 1% afio estarian
obstaculizadas por este patron motor caracteristico de la trisomia 21.
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