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Saludos

Bienvenidos a esta edicion del Boletin del Registro Central de Cancer
de Puerto Rico (RCCPR), realizado en colaboracion con el Sistema de
Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos de Puerto Rico. El mis-
mo esta dedicado al cancer en la poblacién de nifios con Sindrome
Down. Se presenta informacién sobre estas condiciones, incluyendo
sintomas, factores de riesgo y métodos de prevencion. También se
describe la magnitud de estas condiciones en diferentes poblaciones.
Especificamente para Puerto Rico, se presentan estadisticas descripti-
vas de la poblacién de nifios nacidos con Sindrome Down entre el 2001
y 2013, estimados de prevalencia de esta poblacién y tasas de inciden-
cia de cancer en los mismos. A su vez, se presenta un conjunto de re-
cursos de apoyo existentes para las personas con Sindrome Down.
Esperamos que esta informacion sea util en la toma de decisiones rela-
cionadas al cuido, acceso a servicios de salud y al desarrollo de es-
trategias de prevencién y control de cancer en esta poblacion.

Dra. Ana Patricia Ortiz

Introduccion

¢ Qué es el Sindrome Down?

También conocido como Trisomia 21, el Sindrome Down es una condicion
genética en la cual se nace con una copia adicional del cromosoma 21./" Este
trastorno causa problemas en el desarrollo fisico y cognitivo de los nifios con
Sindrome Down. Los rasgos fisicos y complicaciones clinicas asociadas al
sindrome varian considerablemente de un nifio a otro. Entre los problemas
meédicos que se pueden presentar, los mas comunes son los cardiovascula-
res, auditivos, visuales y gastrointestinales.” Sin embargo, gracias a
diferentes organizaciones, redes de apoyo y avances en los tratamientos, es-
tos nifios alcanzan a vivir muchos afios de vida saludables.?
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Introduccion

cara redonda
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Figura 1: Caracteristicas fisicas que distinguen a un nifio
con Sindrome Down.

¢ Qué es el cancer?

El cancer surge cuando ciertas células en el cuerpo se
dividen de forma descontrolada, las cuales pueden afectar
a células adyacentes, aumentando la cantidad de células
con comportamiento anormal y causando una dispersion
de las mismas hacia otros tejidos. Esta situacion se
agrava cuando el acido desoxirribonucleico (ADN) tiene
algun dafio o mutacién y no puede ser destruido, ya que
la apoptosis (muerte celular programada) no ocurre en
células cancerosas.’ Uno de los factores que mas influye
en el desarrollo de cancer, y el cual no podemos controlar,
es la edad. Se ha observado que a medida que la persona
envejece, tiene mayor probabilidad de estar a riesgo de
desarrollar cancer.” Sin embargo, la enfermedad puede
ocurrir en nifios (infantes).

¢ Qué es el cancer pediatrico?

El cancer pediatrico o infantil puede ocurrir repentinamen-
te y puede que al principio de su desarrollo no presente
sintomas. No obstante, ciertos signos o sintomas pueden
ayudar a la deteccién temprana del cancer.®"! A diferen-
cia de los canceres en adultos, la agresividad del cancer
en nifios es mayor y su clasificacion también varia. Para el
cancer infantil, la morfologia e histologia son las bases
principales para la clasificacién, mientras que en adultos
es la localizacion del tumor.®

El cancer infantil mas comun es la leucemia. Este cancer
afecta el desarrollo y la produccién de las células de la

sangre tales como células rojas, células blancas y
plaquetas. Los tipos de leucemia mas comunes en nifios
son la linfoblastica aguda y la mieloide aguda. La leuce-
mia linfoblastica aguda es el desarrollo de cancer de for-
ma rapida en las células blancas, mientras que la leuce-
mia mieloide aguda es el desarrollo de cancer de forma
rapida en las células inmaduras que se encuentran en la
médula 6sea.! Otros tipos de cancer comunes de la
nifez incluyen los tumores cerebrales y el linfoma.

Cancer en poblacion con Sindrome Down:

La poblacién Sindrome Down presenta cuadros clinicos
particulares para las enfermedades, asi como diferencias
significativas en cuanto a la respuesta a tratamientos (ej.
quimioterapia y perfiles de toxicidad) debido a la alter-
acion genética que padecen."" E| material genético
adicional causa anormalidades en las células de la san-
gre como lo son las células rojas, blancas y las
plaquetas. Esto causa un alto riesgo de desarrollo de
condiciones pre-cancerosas, potencialmente cancerosas
y cancerosas, como es el caso de la leucemia. La leuce-
mia es el tipo de cancer mas frecuente en la poblacién
Sindrome Down.!"? Segun reporté el “Down’s Syndrome
Medical Interest Group” para el afno 2002, el riesgo de
desarrollar leucemia en personas con Sindrome Down
fue 18 veces mayor que para el resto de la poblacion.!™
Segun los Institutos Nacionales de la Salud (NIH, segun
sus siglas en inglés), en Estados Unidos de América el
riesgo de desarrollar leucemia en estas personas es de
10 a 20 veces mayor que para la poblacion general.['¥
Este cancer mayormente surge durante los primeros cu-
atro anos de vida de nifios que nacen con Sindrome
Down. Sin embargo, su tratamiento resulta ser muy efec-
tivo.["!

Entre los pocos tumores sélidos que son comunes en los
nifios con Sindrome Down, esta el linfoma.""! Dicho tipo
de cancer del sistema linfatico es mas comun en nifios
con Sindrome Down que en los nifios de la poblacién ge-
neral. La deficiencia inmune, que muchas veces
presentan los nifios con Sindrome Down, puede ser un
factor de riesgo para el desarrollo de linfoma.!"® Otra de
las complicaciones de salud para esta poblacién son los
problemas de la vision, incluyendo el cancer denominado



retinoblastoma.'”! Este es un tipo raro de cancer que se desarrolla en la retina y es el tercer neoplasma mas comtn en
los nifios con Sindrome Down.!""! Segun estudios cientificos, los nifios con Sindrome Down tienen cinco veces mayor
riesgo de desarrollar retinoblastoma que el resto de la poblacién y, aunque la ocurrencia de este tipo de tumor no es
muy frecuente, la probabilidad de que le ocurra a un nifio con Sindrome Down es mayor.[' '8!

Sindrome Down

Signos y sintomas e Edad avanzada de la madre: a mayor edad au-

Las personas con Sindrome Down pueden tener algunas menta el riesgo de algun error en la divisién de
caracteristicas fisicas y mentales en comun, mientras que cromosomas en los évulos™:
sus signos y sintomas pueden ir de leves a severos. La -a los 35 anos el riesgo es 1 en 350 nacimientos

-a los 40 anos el riesgo es 1 en 100 nacimientos

mayoria de estas personas tienen retraso mental leve o ~ . -
-a los 45 afos el riesgo es 1 en 30 nacimientos

moderado, asi como un retraso en el desarrollo motor y

del lenguaje.® El retraso mental es una discapacidad que e Haber tenido un hijo con Sindrome Down aumenta
limita la capacidad intelectual de una persona, asi como el riesgo a 1 en 100 nacimientos
los comportamientos que utilizan las personas para e Ser portadores de la translocacién genética, o sea,

si el padre o la madre padece de la condicién el

desenvolverse en su vida diaria. Ademas, otros signos o A a4t
riesgo aumenta a 1 de cada 2 nacimientos.

caracteristicas que se pueden presentar en esta poblacién
se presentan en la figura 2. e incluyen bajo tono muscular * La mayoria de los nifios con Sindrome Down nacen de mujeres menores de 35

. = ’ ’ afos de edad porque las mujeres mas jovenes tienen muchos mas bebés.
manos y pies pequenos y cara plana.

Diagnéstico

Cara plana
_conuna
inclinacion El Sindrome Down puede diagnosticarse durante el
hacia arriba de . i
los ojos y cuidado prenatal o cuando nace el bebé.
cuello corto
| Profundas Prenatal: Existen dos tipos de pruebas dignosticas. Pri-
arrugas en . : o
la palma de mero, la deteccion prenatal estima la posibilidad de que
Si 4 la mano el feto tenga el sindrome y se proporciona una pro-
Ignqsy babilidad. Estas pruebas incluyen un examen de sangre
caracteristicas : o A
y un ultrasonido. Segundo, los procedimientos diagnésti-
% \ cos se basan en una muestra de vellosidades coridnicas

y amniocentesis. Estos procedimientos cargan hasta 1%
Bajo tono de riesgo de causar un aborto espontaneo, pero la pre-
muscular cision en el diagndstico es de

hasta un 100%.%*
Figura 2: Signos y caracteristicas del Sindrome Down
Al momento de nacimiento:

Factores de riesgo Se identifica por la presencia

de los sintomas fisicos y se

Sindrome Down: El riesgo de concebir un nifio con Sin-  realiza un analisis

drome Down depende grandemente del comportamiento y =~ cromosomico de  cariotipo

estado de salud de la madre y el padre al momento de la | para confirmar el diagnostico,
fecundacién. En la Tabla 1 se presentan los factores de ~ extrayendo un poco de san-

riesgo identificados para el desarrollo de Sindrome Down. | gre para examinar las células
del bebé.?




Cancer infantil

Signos y sintomas

El cancer en nifios es mucho mas dificil de
detectar que en los adultos. Sin embargo,
ciertos signos y sintomas, descritos en la
figura 3, podrian contribuir a establecer un
diagndstico temprano. Algunos de estos
incluyen pérdida de peso, infecciones
frecuentes y masas o bultos en algunas
partes del cuerpo.?¥

Factores de riesgo

identificar ciertos factores de riesgo. Por
ejemplo, los nifios con Sindrome Down
estan a mayor riesgo de desarrollar leuce-
mia en comparacion con nifios sin el sin-
drome.”" La Tabla 2 resume los factores
de riesgo mas comunes para el desarrollo
de cancer en los nifios.

Tabla 2. Factores de riesgo para

cancer infantil??

Historial familiar de cancer: Aproximadamente
un 5% de todos los canceres en nifios son
consecuencia de alguna mutacion heredada.

Sindromes/mutaciones genéticas tales como:
-Sindrome VHL
-Sindrome Noonan
-Anemia Fanconi
-Sindrome Li-Fraumeni
-Sindrome Beckwith-Wiedemann

Pérdida de
peso

Infecciones
frecuentes

\ /

Cancer: AUn no se conocen las causas
especificas del desarrollo de cancer in-
fantil, mas diferentes estudios han podido

Figura 3. Signos y sintomas que se pueden presentar en nifios con
un posible diagnodstico de cancer

Diagnéstico

Si el nifio presenta uno o mas de estos sintomas, con-
sulte con su médico. No obstante, la presencia de algu-
no de estos sintomas, no implica que necesariamente el
nifo tiene cancer.

Para el diagnéstico de cancer en nifios se toman en
consideracion cuatro factores principales: edad y con-
dicién médica, tipo de cancer sospechoso, signos y sin-
tomas y resultados de pruebas previas. Algunas de las
pruebas que se le realizan al nifio para establecer un
diagndstico son: prueba de sangre, biopsia, imagen de
resonancia magnética, ultrasonido, puncién lumbar vy
tomografia computadorizada (CT scan).’?®




Distintas instituciones han desarro-
llado guias dirigidas a las condi-
ciones que afectan a la poblacién
Sindrome Down. Algunos estudios
van dirigidos a la busqueda de las
causas relacionadas al desarrollo
de la enfermedad de Alzheimer,
condiciones cardiacas, algunos
tipos de cancer y otras condiciones
que ocurren con mas frecuencia en
los niflos y adultos con Sindrome
Down. Con respecto al cancer y los
tumores que aparecen en esta
poblacién, la decisién terapéutica se
condiciona a la actitud del clinico
hacia el diagnéstico.

Por otra parte, es importante men-
cionar que las personas con Sin-
drome Down pasan por un proceso
de envejecimiento acelerado, lo cual
quiere decir que ciertos problemas y
caracteristicas fisicas en los adultos
que envejecen de forma normal
aparecen a temprana edad en estas
personas.”®® Esto se debe a que los
genes del cromosoma 21 estan aso-
ciados al proceso de envejecimien-
to.”®! Algunos problemas que se
observan con mayor frecuencia en
las personas con Sindrome Down
son:

Enfermedad cardiovascular: Entre el
40% y 60% de los pacientes con
este sindrome presenta cardiopatia
congeénita. La malformacién
cardiaca es la causa principal de
mortalidad en los primeros dos afios
de vida en estos nifios.?"! La ano-
malia mas comun es el canal atrio-
ventricular completo, que represen-
ta hasta el 80% de todos los casos
diagnosticados. Otras anomalias
que pueden presentarse son co-
municacion interauricular, comuni-
cacion interventricular, persistencia
del conducto arterioso y la tetralogia
de Fallot.?”! La falta de reconoci-
miento de estos defectos en etapa
temprana puede tener serias con-

» Condiciones cardiacas
+ Gastrointestinales

* Respiratorias

+ Sensoriales

- Anomalias ortopédicas

+ Cancer

Adultez
(19-40 anios)

Vejez

(mayor de 40 anos)

» Condiciones e infecciones respiratorias
+ Condiciones cardiacas
* Condiciones renales

- Condiciones e infecciones respiratorias
» Enfermedad coronaria

Condicion renal

Condicién respiratoria

- Eventos cerebrovasculares

- Cancer

Enfermedad de Alzheimer y demencia

Figura 4. Algunas complicaciones que se observan en las personas con Sindrome Down.

secuencias. Una evaluacion cardio-
vascular, incluyendo ecocardio-
grafia, al momento de nacimiento
permite un diagndstico anticipado y
un tratamiento adecuado. Es nece-
sario un seguimiento a lo largo de
toda la vida debido a complica-
ciones posteriores, aun en el caso
de ausencia de  anomalias
cardiacas durante la infancia.”*®

Pérdida sensorial: Los adultos con
Sindrome Down estan a mayor ries-
go de desarrollar cataratas prematu-
ras, lo cual puede producir visidn
borrosa y discapacidad visual, y
queratocono que puede causar
visién distorsionada.”® Se reco-
mienda que un oftalmdlogo realice
examenes de cernimiento con regu-
laridad para detectar estos trastor-
nos. Los nifios pueden presentar
cataratas densas y glaucomas. Para
corregir estas complicaciones se
recomienda intervencién quirdrgica.
Otro problema es la pérdida de au-
dicion en el oido externo o medio;
por eso se recomienda una eva-
luacion periddica por parte de un
audidlogo para evaluar formalmente
si existe pérdida auditiva.?®

Hipotiroidismo: Los problemas en la
5

tiroides pueden producir cambios
metabdlicos al igual que sintomas
de cansancio, lentitud mental, cam-
bios en el peso e irritabilidad. Estas
complicaciones se pueden detectar
facilmente mediante un analisis de
sangre. El tratamiento suele con-
sistir en medicamentos que regulan
los niveles hormonales. !

Apnea del suefio: Es un trastorno
comun en el cual se hace una o
mas pausas en la respiracion o se
tiene respiraciones superficiales
durante el suefio. Los signos de una
posible apnea del suefio son ronqui-
dos, sonido al exhalar por la boca o
la nariz, somnolencia diurna, can-
sancio matutino, siestas excesivas y
suefio fragmentado. La apnea del
suefo no diagnosticada o no tratada
produce esfuerzos excesivos en el
corazon y los pulmones, ademas de
presion arterial elevada. Esta con-
dicion se puede detectar mediante
un estudio del suefio realizado en
un laboratorio especializado.*®

Osteoartritis: Las personas con Sin-
drome Down suelen ser hiperflexi-
bles. A medida que pasa el tiempo
puede ésto causar mayor desgaste
de las grandes articulaciones tales



como las caderas o rodillas, lo que
aumenta el riesgo de osteoartritis.
Los adultos que estan o estuvieron
en sobrepeso tienen mayor riesgo
de padecer esta condicion. La artri-
tis es dolorosa y puede reducir la
movilidad y el deseo de participar
en actividades. Se recomienda la
continua participacién de ejercicios
fisicos y actividades.?®!

Problemas de la columna cervical:
En adultos con Sindrome Down e-
xiste un mayor riesgo de inestabi-
lidad entre el “atlas” y el “axis”, sien-
do éstas la primera y segunda vér-
tebra de la columna cervical situa-
das directamente debajo de la base
de la cabeza. De haber inestabilidad
y produccién de cambios en la
columna debido a la artritis, existe
un mayor riesgo de dafos en la mé-
dula espinal en esa zona. Cuando
se producen cambios crénicos en la
columna cervical que afectan a la

medula espinal, se pueden observar
sintomas como debilidad en los
brazos o manos, anomalias al cami-
nar e incontinencia.*®

Osteoporosis: La osteoporosis cau-
sa que la masa Osea pierda den-
sidad, lo que aumenta el riesgo de
fractura. Esta poblaciéon tiene un
mayor riesgo de sufrir la enferme-
dad, especialmente si hay inmo-
vilidad, baja masa corporal, historial
familiar de osteoporosis, menopau-
sia precoz o exposicion prolongada
a determinados medicamentos anti-
convulsivos. La osteoporosis se de-
tecta mediante una prueba de den-
sitometria 6sea y se puede ftratar
con medicamentos, ademas de ejer-

cicio y cambios en el estilo de vida.
126]

Enfermedades del sistema digesti-
vo: La enfermedad celiaca es un
trastorno en el cual el cuerpo no

tolera el gluten, una proteina que se
encuentra en muchos alimentos.
Esta condicién impide la absorciéon
de ciertos nutrientes y puede causar
molestias gastrointestinales, caren-
cias nutritivas, irritabilidad general y
cambios en el comportamiento. Se
puede detectar mediante un analisis
de sangre, pero requiere una biop-
sia y una evaluacién del intestino
delgado para confirmar el diagnésti-
co. La enfermedad celiaca suele ser
diagnosticada por un especialista y
se trata principalmente con una die-
ta especial.?®

Enfermedad de Alzheimer: La enfer-
medad de Alzheimer de inicio pre-
coz es mas frecuente en adultos
con Sindrome Down en compara-
cion con la poblacion general. Se
estima que el 25% puede mostrar
signos y sintomas de demencia a
partir de los 35-40 afios.[?6H?°]

Prevencion de Sindrome Down y cancer infantil

En el campo de la salud publica, la prevencion se refiere a las acciones orientadas a la eliminaciéon o minimizacion
del impacto de la enfermedad y discapacidad. El concepto de prevencion se define en tres niveles; primario, secun-
dario y terciario. Para el Sindrome Down, se han propuesto medidas de prevencién las cuales se muestran en la

Figura 5.[29],[30],[31],[32]

No existe un método de prevencion para la condicion.

Primaria

(acciones para disminuir la
incidencia de la enfermedad)

Debe consultar un geneticista antes de quedar embarazada
si: tiene un hijo con Sindrome Down, existe un historial
familiar de la condicion o si esta a alto riesgo de tener un
nifio con Sindrome Down. También puede realizarse un
diagnostico genético pre-implantacion (ver glosario).

Figura 5. Recomen-
daciones para la pre-
vencioén primaria, secun-
daria y terciaria del Sin-
drome Down.

Los especialistas de salud pueden realizar examenes

como ultrasonidos nivel Il y la prueba de la alpha-

fetoproteina durante los primeros meses de embarazo

para la identificacion del sindrome.

El Sindrome Down es una condicion de por vida, por lo
cual los servicios brindados a temprana edad pueden
ayudar al progreso de habilidades mentales y fisicas del
nifio. Ciertos servicios incluyen terapia fisica, terapia
ocupacional y terapia del habla.

Terciaria
(acciones para reducir la
prevalencia de las incapacidades
producidas por la enfermedad)



Prevencion para Sindrome Down y cancer infantil (continuaci(')n)

Por el contrario, ain no se han definido los métodos de prevencion para el cancer infantil debido a que el
cancer infantil no esta asociado a estilos de vida y se conocen muy pocos factores ambientales que influyen

al desarrollo de la enfermedad.®*** Debido a la rareza del cancer infantil, no existen recomendaciones con-
cretas de pruebas de cernimiento para nifios de la poblacién general.® Sin embargo, se recomiendan evaluaciones
médicas con regularidad y que los padres estén atentos a cualquier signo y/o sintoma inusual que no desaparezca.
En pocas ocasiones la razén del cancer es debido a factores genéticos.”® En estos casos el médico podria
recomendar como medida de prevencion la remocion quirdrgica del érgano susceptible para disminuir la posibilidad
de desarrollar la enfermedad.

Epidemiologfa de Sindrome Down y cancer infantil

Mundial:

Sindrome Down
A principios de los 1900’s, la esperanza de vida en la poblacion Sindrome Down
era menos de 10 afios. Actualmente 80% de los adultos con Sindrome Down
alcanzan los 50 afios de edad o mas.®® Se estima que la prevalencia de Sin-
drome Down a nivel global fluctia entre 1 por cada 1,000 nacimientos vivos a 1 por cada 1,100 nacimientos
vivos. Anualmente se estima que 3,000 a 5,000 nifios nacen con trisomia 21. *”! En Europa la prevalencia de
Sindrome Down entre el 1990 al 2009 varié entre 10.9 a 11.5 casos por cada 10,000 nacimientos vivos.*®

Cancer infantil

A nivel mundial, se estima que ocurren aproximadamente 160,000 casos de cancer y alrededor de 90,000
muertes al afio por cancer en menores de 15 anos. En general, en menores de 15 anos residentes de paises
industrializados, el cancer representa la cuarta causa de muerte infantil. ®® A nivel mundial, la leucemia es el
cancer de mayor incidencia en nifios (aunque se ha observado disminucion en las tasas a través de los afios),
seguido de cancer en el cerebro y del sistema nervioso, el linfoma no Hodgkin y la enfermedad de Hodgkin. De
un 5% a 15% de los casos de cancer infantil se atribuyen a factores genéticos, menos del 5% de los casos son
a causa de exposicion a factores ambientales y otros factores exégenos, y alrededor del 75% al 90% son por
causa desconocida.®

Estados Unidos de América:

Sindrome Down!*”!
La prevalencia de Sindrome Down en Estados Unidos, ajustada por edad a la
poblaciéon de Estados Unidos para el 2000, fue de 14.47 casos por cada 10,000
nacimientos vivos. Esto representa 1 caso de Sindrome Down por cada 691 naci-
o \ mientos vivos, segun los registros del sistema de vigilancia de esta nacion.

Cancer infantil
El riesgo de cancer infantil invasivo en la poblacién general para el 2011 en las edades de 0 a 14 anos, ajustado
por la poblacion de Estados Unidos para el aio 2000, fue de 16.5 casos por cada 100,000 personas, mientras
que para las edades de 0 a 19 fue de 17.9 casos por cada 100,000 personas.*" El cancer infantil invasivo de
mayor incidencia es la leucemia con una tasa de incidencia de 5.1 casos nuevos por cada 100,000 personas en-
tre las edades de 0 a 14 afios y de 4.5 casos nuevos para las edades entre los 0 a 19 afios.”" La mortalidad para
cancer infantil para el afio 2011 fue de 2.1 muertes para las edades de 0 a 14 afios y de 2.3 muertes en las edad-
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100,000 personas con cancer, ajustado a la poblacion general del 2000 de los Estados Unidos. " Seguin datos
del Sistema de Vigilancia SEER (“Surveillance, Epidemiology, and End Results Program”) el 58.5% de los pa-
cientes de leucemia (2005-2011) sobreviven.”?! La leucemia representa aproximadamente el 25% de todos los
casos de cancer infantil, seguido por los tumores del cerebro y sistema nervioso (24%), los linfomas no-Hodgkin
(6%), tumor de Wilms (6%) y enfermedad de Hodgkin (5%).1*?

Puerto Rico

Sindrome Down!*¥

La prevalencia de Sindrome Down reportada en el 2008-2012 para

Puerto Rico fue de 14.4 por cada 10,000 nacimientos vivos. El Sin-

drome Down ocupd la sexta posicion entre los defectos congénitos

mas comunes en Puerto Rico para este periodo. Los defectos cromosémicos-genéticos ocupan la tercera
posicion de defectos congénitos con una prevalencia de 23 por cada 10,000 nacimientos vivos. En Puerto Rico,
el Sindrome Down es el defecto de tipo cromosomico y genético mas comun (62.7%) seguido de la trisomia 18
(15.9%), vy la trisomia 13 (6.5%), segun el informe del Sistema de Vigilancia y Prevencion de Defectos Congéni-
tos para el periodo 2008-2012.

Cancer infantil
Segun los Centros para el Control y la Prevencion de Enfermedades (CDC, por sus siglas en inglés) y datos del
Programa Nacional de Registro de Cancer (NPCR, por sus siglas en inglés), en edades de 0-14 afios la inciden-
cia de cancer infantil invasivo en el 2011, ajustado por edad a la poblaciéon de Estados Unidos del 2000, fue 13.0
por cada 100,000 personas. En nifios con edades de 0-19 afios la incidencia fue de 14.4 por cada 100,000 per-
sonas. En el caso de la leucemia la incidencia en edades de 0-14 afos fue 4.6 por cada 100,000 personas y en
edades de 0-9 afios fue 3.0 por cada 100,000 personas.™’!

Poblacion con Sindrome Down en Puerto Rico y su riesgo de cancer

Introduccién
Como parte de este trabajo, se realizd un perfil demografico y de salud actualizado
de la poblacion de nifios nacidos con Sindrome Down en Puerto Rico durante el
periodo 2001-2013. A su vez, se calcularon por primera vez estadisticas de cancer
en la poblacion de nifios con Sindrome Down en Puerto Rico para el periodo 2001-
2012. A continuacién se presentan la metodologia utilizada y los resultados ob- |
tenidos.

Metodologia
Para la descripcion de la poblacién Sindrome Down en Puerto Rico se utilizd la base de datos del Sistema de

Vigilancia y Prevencion de Defectos Congénitos de Puerto Rico. Este sistema de vigilancia activo recoge, analiza
y disemina informacion sobre 47 defectos congénitos con el propédsito de contribuir al mejoramiento de la salud
de la poblacién de estos nifilos de Puerto Rico, a través de la prevencion, prestacion de servicios y promocién de
salud. El Sistema de Defectos Congénitos cubre a toda la isla y recoge informacién de los hospitales con sala de
parto, clinicas de alto riesgo y otras agencias relevantes; ademas, utiliza la novena revision del Sistema Internac-
ional de Clasificacion para Enfermedades (ICD-9) para definir Sindrome Down. La base de datos utilizada para
este analisis fue proporcionada por el Sistema de Defectos Congénitos e incluyé informacién sobre los nacimien-
tos vivos de la poblacién de Sindrome Down de Puerto Rico entre los afios 2001 al 2013. Ademas, se completd la
informacion de esta base utilizando la base de datos del Registro Demografico de Puerto Rico a través de la
Oficina de Informatica y Avances Tecnolégicos del Departamento de Salud. Con estos datos, se generaron es-
tadisticas descriptivas sobre las caracteristicas de los nifios nacidos con Sindrome Down en Puerto Rico entre los
afos 2001 al 2013 (N = 750). Los datos fueron analizados utilizando el programa Stata versiéon 13 (Stata Corp
LP, College Station, TX).



» o » i Grafica 1. Nacimientos vivos con Sindrome Down por
La Grafica 1 muestra la distribucion de casos de Sin- sexo: Puerto Rico, 2001-2013

drome Down por sexo en Puerto Rico para el periodo
2001-2013. El 53% de los casos reportados fueron del
sexo masculino, mientras que el 47% fueron del sexo
femenino. Estos resultados son consistentes con lo
reportado en la literatura™®®, la cual indica que no exis-
te una diferencia significativa en la ocurrencia de Sin- Masculino
drome Down por sexo. 53%

N=750

Grifica 2. Edad de gestacion en madres de nifios con La Grafica 2 presenta la distribu-
Sindrome Down: Puerto Rico, 2001-2013 cion de las edades de gestacién de

las madres que tuvieron hijos con
Sindrome Down en Puerto Rico en
<32 semanas :I 2.6% el periodo 2001-2013. El 30% de
estos nacimientos fueron prematu-
ros (<37 semanas). Segun el Insti-
tuto de Estadisticas de Puerto Ri-
co, en el periodo 2009-2010 se
37-40 semanas | 69.1% reportd que un 28% de los nacidos
vivos con Sindrome Down fueron

prematuros. Este es un porcentaje

mas elevado de lo que se reportd

o 2'0 4'0 6'0 8'0 para la poblacion general de Puer-
to Rico (20%) durante ese periodo.

N=735 . . g [47]
Nacimientos vivos con Sindrome Down (%)

32-36 semanas | 2 7.4%

Edad de gestacion

> 41 semanas ] 0.99,

La Grafica 3 muestra que durante el periodo 2001-
2013, 71.5% de los nacimientos vivos con Sindrome  Grafica 3. Peso al nacer de nifios con Sindrome Down:

Down tuvo un peso normal, es decir, entre 5.5 y 8.8 Puerto Rico, 2001-2013

libras. Sin embargo, 27.2% de estos nifios tuvo un
bajo peso al nacer. 71.5%

En la Tabla 3, al analizar el peso al nacer y la edad Bajo peso

=]
de gestacion podemos observar que 56.3% de los E —— Feso normal
nacimientos con bajo peso (<5.5 Ibs) fueron prema- e 27.2%  Sobrepeso
turos. De acuerdo con el Instituto de Estadisticas de £ —
Puerto Rico se reportd que 6 de cada 10 nacimientos 1.3%
. . [47]
bajo peso en la isla fueron prematuros.”"' Por lo que -

estos datos son comparables con los datos para la

poblacion general de Puerto Rico. <55 55-88 >88 N=739
Peso al nacer (1b)




Tabla 3. Asociacion entre el peso al nacer y la edad de gestacion en nifios con Sindrome Down:

Puerto Rico, 2001-2013

Peso al nacer <37 semanas
(prematuro)
n (%)
< 5.5 libras (bajo peso) 172 (56.3)
5.5 — 8.8 libras (normal) 104 (20.0)
> 8.8 libras (sobrepeso) 1(14.3)

* Prueba exacta de Fisher p-value <0.0001

Grafica 4. Defectos congénitos miiltiples en nifios
con Sindrome Down: Puerto Rico, 2001-

2013

5.5%

+ 1 defecto
m + 2 defectos

+3 omas

(N=750)

B Sindrome Down

Edad de Gestacion*

37-40 semanas >40 semanas
(término) (pos-término)
n (%) n (%)
87 (43.7) 0 (0.0)
412 (78.9) 6(1.1)
5(71.4) 1(14.3)

La Grafica 4 muestra la frecuencia de de-
fectos congénitos que se diagnosticaron
antes de los 8 afios de edad en nifios con
Sindrome Down entre las edades de 0 a
13 anos en Puerto Rico, para el periodo
2001-2013. El 53.2% de los nifios solo tu-
vo el diagnostico de Sindrome Down. Sin
embargo, 22.1% tuvo un defecto congénito
adicional, 19.2% tuvo dos defectos congé-
nitos adicionales y 5.5% tuvo tres o mas
defectos congénitos adicionales.

Tabla 4. Otros defectos congénitos diagnosticados en nifios nacidos con Sindrome Down: Puerto Rico

2001-2013*

I |
Ductus Arterioso Permeable 747 166 (28.57)

| Defecto Septal Atrial Secundum 745.5 132 (22.72) |
Canal atrioventricular 745.69 111 (19.10)

| Defecto Septal Ventricular 745.4 95 (16.35) |
Tetralogia de Fallot 745.2 23 (3.96)

| Estenosis de la Valvula Pulmonar 746.02 13 (2.24) |
Talipes Equinovarus 754.51 9 (1.55)

| Estenosis de la Valvula Aértica 746.3 4 (0.69) |
Coartacion de la Aorta 7471 4 0.69)

| Prolapso de la Valvula Mitral 424 3(0.52) |
Clubfoot/Talipes, no especifico 754.7 3 (0.52)

| Albinismo 270.2 2(0.35) |
Conexion Venosa Pulmonar Anémalo Total 747.41 2 (0.35)

| Paladar Fisurado no especifico 749 2 (0.35) |
Tronco Arterioso 745 1(0.17)

| Doble Salida del Ventriculo Derecho 745.11 1(0.17) |
Defecto Septal Atrial Primum 745.61 1(0.17)

| Anomalia de Ebstein 746.2 1(0.17) |
Sindrome Hipoplasia lado Izquierdo Corazén 746.7 1(0.17)

| Paladar fisurado Unilateral Completo 749.1 1(0.17) |
Paladar Fisurado Unilateral Incompleto 749.2 1(0.17)

| Hipospadias 752.61 1(0.17) |
Defecto Congénito de Extremidades Superior Longitudinal 755.29 1(0.17)

| Defecto Congénito de Extremidades Inferiores Longitudinal 755.39 1(0.17) |
Gastrosquisis 756.78 1(0.17)

| Onfalocele 756.79 1(0.17) |

* Diagnosticados entre los 0 y 8 afios.
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La Tabla 4 presenta otros defectos diagnosticados en nifios con Sindrome Down nacidos en Puerto Rico entre el 2001
y el 2013 antes de los 8 afos de edad. Entre los 351 nifios con Sindrome Down que tuvieron al menos otro defecto
congénito diagnosticado, 28.6% tuvo un diagndstico de Ductus Arterioso Permeable (PDA), 22.7% fue diagndsticado
con Defecto Septal Atrial Secundum, 19.1% defecto en el canal atrioventricular y 16.4% tuvo un diagnoéstico de Defecto
Septal Ventricular. Muchos de los defectos congénitos adicionales al Sindrome Down son relacionados al corazoén, or-
gano que comunmente se ve afectado por la trisomia del gen 21.

Tabla 5. Perfil sociodemografico y de salud por periodo de los nifios nacidos con Sindrome Down:
Puerto Rico 2001-2013

2001-2004 2005-2008 2009-2013 Valor de p*
n=242 n=320 n=188
n (%) n (%) n (%)
Sexo >0.10
Femenino 113 (46.7) 126 (47.6) 112 (46.1)
Masculino 129 (53.3) 139 (52.4) 131 (53.9)
Total 242 (100) 265 (100) 243 (100)
Regién de Salud’ >0.10
Metro 46 (19.7) 52 (20.5) 66 (27.6)
Bayamodn 45 (19.2) 45 (17.8) 43 (18.0)
Arecibo 31(13.2) 27 (10.7) 24 (10.0)
Mayagiiez 46 (19.7) 37 (14.6) 29 (12.1)
Ponce 31 (13.3) 45 (17.8) 28(11.7)
Caguas 27 (11.5) 39 (15.4) 36 (15.1)
Fajardo 8(3.4) 8(3.2) 13 (5.5)
Total 234 (100) 253 (100) 239 (100)
Peso al nacer'’ 0.009
Bajo peso 66 (28.5) 83 (31.3) 52 (21.5)
Normal 159 (68.5) 181 (68.3) 188 (77.7)
Sobre peso 7 (3.0) 1(0.4) 2(0.8)
Total 232 (100) 265 (100) 242 (100)
Método de parto$ 0.09
Vaginal 112 (48.1) 102 (39.7) 117 (48.4)
Cesarea 121 (51.9) 155 (60.3) 125 (51.6)
Total 233 (100) 257 (100) 242 (100)
Edad de gestacion®® >0.10
<32 semanas 4(1.7) 9 (3.4) 6 (2.5)
32-36 semanas 62 (30.0) 80 (30.7) 59 (24.3)
37-40 semanas 164 (71.3) 169 (64.8) 174 (71.6)
= 41 semanas 0 (0) 3(1.1) 4 (1.6)
Total 230 (100) 261 (100) 243 (100)
Edad de la madre (afios)** >0.10
<20 26 (10.8) 24 (9.1) 19 (7.9)
20-24 49 (20.3) 49 (18.5) 46 (19.0)
25-29 31(12.9) 42 (15.9) 37 (15.3)
30-34 45 (18.7) 43 (16.2) 47 (19.4)
35-39 50 (20.7) 62 (23.4) 56 (23.1)
=40 40 (16.6) 45 (16.9) 37 (15.3)
Total 241 (100) 265 (100) 242 (100)
Otros defectos <0.0001
0 168 (69.4) 113 (42.6) 118 (48.6)
1 39 (16.1) 74 (27.9) 53 (21.8)
2 28 (11.6) 60 (22.7) 56 (23.01)
>3 7(2.9) 18 (6.8) 16 (6.6)
Total 242 (100) 265 (100) 243 (100)

1 n=726 1t n=739 §n=732

§§ n=734

**n=748

*Los valores de p fueron calculados usando la prueba de Chi? y la prueba exacta de Fisher.
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La Tabla 5 muestra el perfil sociodemografico y de salud de la poblacién de nifios nacidos con Sindrome Down en Puerto
Rico entre el 2001 y el 2013, por periodo de nacimiento. Podemos observar que en los periodos evaluados, la mayoria de
las caracteristicas de esta poblacion fueron similares. Sin embargo, se observaron diferencias para las variables ‘peso al
nacer’ y ‘otros defectos’. Podemos observar que en los periodos mas recientes se ve un aumento en el nimero de nifos
con Sindrome Down que nacen con un peso normal y una disminucién en los nifios con bajo peso al nacer. A diferencia,
el numero de defectos congénitos adicionales al Sindrome Down experimenté un aumento en el periodo 2005-2008, sin
embargo para el periodo del 2009-2013 ha disminuido un poco el diagndstico de estas condiciones.

Prevalencia de Sindrome Down

La Grafica 5 presenta la prevalencia de casos de
Sindrome Down por cada 10,000 nacimientos
vivos, segun la edad de la madre al momento del
nacimiento. Se observa que la mayor prevalencia
fue para las madres de 40 afios 0 mas con 90.6 63.5
casos por cada 10,000 nacimientos vivos, segui-
do por las madres de 35 a 39 afos de edad con
27.7 casos por cada 10,000 nacimientos. Los
grupos mas jévenes de edad mostraron preva-
lencias menores en comparacion con los otros
grupos de edad. No obstante, segun reportado
en la literatura™®, la mayoria de los nifios con | e A W

Sindrome Down nacen de mujeres menores de
35 afios de edad porque las mujeres mas jove-
nes paren con mayor frecuencia. Edad de la madre (afios) N=748

Grafica 5. Prevalencia de Sindrome Down por edad de la madre al
momento del parto: Puerto Rico, 2009-2013

Prevalencia porcada
10,000 nacimientos vivos

7.5
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Grafica 6. Prevalencia de Sindrome Down y total de nacimientos vivos por afio: La Grafica 6 muestra la preva-
Puerto Rico, 2001-2013 lencia de Sindrome Down por

ano, siendo el 2008 el aino
donde se observa una mayor

60,000 18 .
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12



Prevalencia de Sindrome Down

Figura 5. Prevalencia de Sindrome Down por cada 10,000 nacimientos vivos, por region de salud: Puerto Rico,
2001-2013

d':eg;?: d Prevalencia
Ponce 8.5
Arecibo 9.6
Mayagiiez 10.8
Bayamoén 11.2
Caguas 11.2
Metro 15.2
Fajardo 16.9

Figura 6. Prevalencia de Sindrome Down por cada 10,000 nacimientos vivos, por municipio: Puerto Rico,
2001-2013

D menos de 803
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[ ] 149621726
. 17.26 en adelante

Cuando se analiza la prevalencia por regién de salud, se observa una mayor prevalencia de Sindrome
Down en las regiones de Fajardo y Metro con 16.9 y 15.2 por cada 10,000 nacimientos vivos, respectiva-
mente (Figura 5). Por otro lado, al analizar la prevalencia por municipio, no se observa una concentraciéon de
casos en un area en particular (Figura 6). Algunos municipios tales como Maricao, Rincén y Culebra mostra-
ron prevalencias mas altas, aunque cabe resaltar que se realizaron los calculos con la poblacién de naci-
mientos vivos de cada municipio y estos son municipios con pocos casos y nacimientos.
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Incidencia y riesgo relativo de cancer infantil en personas con Sindrome Down en Puerto Rico (2001-2012)

Metodologia:

Para calcular la incidencia de cancer en personas con Sindrome Down en Puerto Rico, se realizé un pareo entre las
bases de datos del Registro Central de Cancer de Puerto Rico (RCCPR) y del Sistema de Vigilancia y Prevencién de
Defectos Congénitos de Puerto Rico para el periodo 2001-2012. EI RCCPR esta adscrito al Centro Comprensivo de
Cancer de la Universidad de Puerto Rico y es la entidad encargada de manejar y mantener un sistema 6ptimo de
vigilancia de cancer con el fin de procesar, analizar y divulgar la informacién sobre la incidencia y mortalidad de
cancer en nuestra isla, dentro de los mas altos parametros de calidad y cumplimiento, segun establecidos por las
agencias nacionales y estatales reguladoras de datos e informacién de cancer. EI RCCPR mantiene una base de
datos de todos los casos de cancer diagnosticados, tratados o que fallezcan debido a esta enfermedad en Puerto
Rico.

Se realizé un pareo entre ambas bases de datos utilizando el programa Link Plus, desarrollado en la Division de Pre-
vencion y Control del Cancer con apoyo del Programa Nacional de Registros del Cancer (NPCR) del CDC. Para
este programa se require el numero de seguro social, los apellidos, el nombre, la fecha de nacimiento y el sexo.
Después del pareo se identifico el nimero de casos con cancer y Sindrome Down, la edad al momento de diagnosti-
co y tipo de cancer infantil. Se calculd la tasa de incidencia de cancer en nifios con Sindrome Down en el periodo
2001-2012 por cada 10,000 nifios con Sindrome Down, dividiendo el nUmero de casos nuevos de cancer infantil de
nifos con Sindrome Down entre la poblacion total a riesgo con Sindrome Down de 0 a 12 afios durante este periodo.
Ademas, se calculé la tasa de incidencia de cancer en nifios con Sindrome Down en el periodo 2009-2012 por cada
10,000 nifios con Sindrome Down, dividiendo el nimero de casos nuevos de nifios con Sindrome Down y cancer
pediatrico, entre la poblacion total a riesgo con Sindrome Down durante el periodo.

Dado que todos los casos de cancer reportados en esta poblacion fueron de leucemia, estas tasas se compararon
con la tasa de incidencia de leucemia en nifios de la poblacidon general de 0-12 afios del 2001 a 2012 (estimada a
través de la distribucion etarea del Censo del 2010 para Puerto Rico) por cada 10,000. Se contabilizaron todos los
casos de leucemia en nifios de 0 a 12 afios del 2001 al 2012. Se estimé el total de nifios de 0 a 12 afios en Puerto
Rico utilizando el numero total de nifios de 0 a 14 afos y restandole la proporcién que representan los nifios de 13-
14 afios para la distribucion del Censo del afio 2010. Finalmente, se calcul6 el riesgo relativo de leucemia en la
poblacién con Sindrome Down en comparacién con la poblacion general utilizando el programa Epi Info 7.

Resultados: Grafica7. T de incidencia de I . .
. . raica /. asas € Inciaencia ¢ leucemia €n ninos <on
Se encorltro qu.e para el periodo 2001—2.012, todos los Sindrome Down vy nifios de la poblacion seneral:
casos diagnosticados de cancer en nifios con Sin- Puerto Rico, 2001-2012

drome Down nacidos en Puerto Rico fueron leucemias;
el 80% de estos casos fueron de tipo mieloide. Todos
estos diagndsticos ocurrieron en edades menores de 9
anos. Para el periodo 2001-2012, la tasa de incidencia
de leucemia en nifios con Sindrome Down de 0 a 12
afos de edad fue 141 casos nuevos por cada 10,000
nifos con Sindrome Down en Puerto Rico. Por otra
parte, la tasa de incidencia de leucemia en nifios de la
poblacion general de 0 a 12 afios estimada en base a 0.38

la poblacidn del Censo de 2010 de Puerto Rico fue de ~
38 casos nuevos por cada 1,000,000 nifios (0.38 casos

141

Tasa por cada 10,000

Sindrome Down
nuevos por cada 10,000) para el periodo 2001-2012 Poblacién General
(Gréfica 7). Estos datos evidencian que para el periodo
2001-2012, el riesgo de desarrollar leucemia en niflos con Sindrome Down de 0 a 12 afios fue 375 veces mayor en
comparacion con los nifios de la misma edad de la poblacion general de Puerto Rico (Riesgo Relativo = 375.4 IC 95%:
200.8, 701.5).
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Testimonios v entrevistas

Miguel A. Morales

Padre de nifia con Sindrome Down y Cancer
Fundador y Presidente: Fundacion Alondra Marie, Inc.

Hablenos un poco acerca de la Fundacion Alondra Marie, ¢ cémo fue el proceso de creacién

y el apoyo que ha recibido de las comunidades?

"Alondra Marie a los 5 afios de edad, aparte de ser Sindrome Down, se le diagnostica con cancer en la
medula ésea, Leucemia Linfoblastica Aguda (ALL). A partir de ahi el tratamiento duré aproximadamente 2
afios y medio. Una vez llega el momento de remision, me di a la tarea de investigar por curiosidad, ¢cuantos
nifios existian en Puerto Rico con ambas condiciones, Sindrome Down y cancer?. Informalmente yo llegué a
conocer entre siete a ocho casos durante el tratamiento de Alondra Marie. Alondra Marie recibié tratamiento
en el Hospital San Jorge, bajo el cuidado de la Dra. Maribel Garcia, Oncéloga Pediatrica. Pero, queria saber
» con exactitud los casos que existian en Puerto Rico. Entonces me di a la tarea de llamar al Centro de Es-
tadisticas de Puerto Rico y al Recinto de Ciencias Médicas, donde pude constatar que no existian es-
tadisticas. Es entonces, cuando me motivo a crear la Fundacién Alondra Marie, con el propoésito de ayudar a padres con nifios y
jovenes con Sindrome Down y con cancer en Puerto Rico. Y por supuesto, crear una base de datos para beneficio de la poblacion
que sufre de ambas condiciones con la ayuda del Recinto de Ciencias Médicas el cual se interes6 inmediatamente en esta investi-
gacion. Cuando Dios permite ese milagro misericordioso de que Alondra Marie entre en remision y nos vamos retirando del hospi-
tal, entendiamos que otros nifios se quedaban y otros llegaban. Es entonces que entendimos el propdsito que Dios tenia para con
nosotros. Existen muchas instituciones que ayudan a nifios con cancer, hay otras que ayudan a nifios con Sindrome Down, pero
alguna que atienda a esta poblaciéon con ambas condiciones en particular, no. Es por eso que nace la Fundacién Alondra Marie,
para poder ayudar a esta poblacion. Habiamos comenzado haciendo unos conciertos en el Teatro Sol de San German, Con Dios
y Nuestro Pueblo... El Musical, con ayuda del alcalde Isidro Negron Irizarry, con el motivo de poder recaudar fondos para cubrir
gastos del tratamiento de mi nena. El apoyo fue tal que hoy dia es la actividad cumbre para la recaudacion de fondos de la funda-
cion.”

¢Coémo ha sido su experiencia siendo padre de una nifia con Sindrome Down y paciente de cadncer a la vez?

"Irénicamente a pesar de estar al frente de la fundacion, yo consideraba que mi esposa era mas débil que yo, en el sentido de
poder afrontar esta situacion. Aqui la tortilla se vird, para mi fue bien fuerte. Dudé de mi fe en Dios, porque a pesar de que tiene
Sindrome Down al darme la noticia del cancer expresaba "no puede ser". Pero a medida que fue pasando el tiempo, con apoyo de
la familia, personas de la Iglesia y de todo un pueblo... esto nos ayudé mucho. La verdad es que fue muy fuerte para toda la fami-
lia. Mi esposa fue muy fuerte y optimista durante el proceso expresando, "Ok ésto es lo que hay, pues vamos pa' encima.” Las
cosas fueron cayendo en tiempo. Me involucré mucho con la fundacién y entiendo que me ayud6 mucho para poder bregar con la
situacion.”

¢ Qué consejos tiene para estos padres con un hijo con Sindrome Down que luego le diagnostican algun tipo de

cancer?
"Fe. Tener mucha fe en ese Creador porque realmente todo ocurre con un propésito. Ya nosotros descubrimos el nuestro, que era
poder ayudar a otros nifios que al igual que Alondra Marie sufren de ambas condiciones. Actualmente estamos ayudando a nues-
tro primer referido el cual es una bebé de 1 afio con ambas condiciones. Mucha gente se me ha acercado y cuestionado el por
qué me metia en ésto, ahora que estaba saliendo de lo peor. Pero yo lo vi desde otro punto de vista. Si Dios nos dio esta oportuni-
dad de que Alondra Marie entrara en remision, por qué no intentar darle la misma oportunidad a esta familia. Es importante esta-
blecer prioridades. Lo que es la unién familiar, permitir que otros te ayuden, la fe y esperanza son factores importantes durante
este o cualquier proceso. También, poder brindar esperanza y fe a otros padres que se encuentran pasando por lo que nosotros
hemos vivido. Hay médicos y personal muy comprometidos con estos nifios. Ese personal es un equipo unico, lleno de angeles.
Asi que a los padres les aconsejo que, aunque sea fuerte, tengan mucha fe. Fe en el personal de expertos, en el apoyo familiar y
del préjimo. Mucha fe, porque todo ocurre por algo y Dios tiene un propésito con nosotros.

" La fundacion Alondra Marie, Inc. lleva como logo una pintura creada por la artista Mary Tere Pérez de San Sebastian. Esta pintura original-
mente fue creada con el fin de colocarla a la venta y recaudar fondos para la fundacién. La artista tuvo como inspiracion a la nifia Alondra
Marie, a quien presenta como una superhéroe. La directiva de la Fundacién Alondra Marie decidié acoger la obra como el logo oficial. Con el
proposito de recaudar fondos, la Fundaciéon Alondra Marie se encuentra actualmente trabajando con los preparativos del Concierto Con
Dios y Nuestro Pueblo... El Musical 4 que se llevara cabo el 6 y 7 de febrero de 2016. Todos los recaudos son a beneficio de nifios y
jévenes con Sindrome Down y cancer de Puerto Rico. Para informaciéon pueden comunicarse con Miguel Morales al (787) 328-8145.
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Testimonios y entrevistas

Maribel Tirado Gémez, MD

Especialista en Hematologia y Oncologia
Catedratica Auxiliar, Recinto de Ciencias Médicas y
Centro Comprensivo de Cancer de la Universidad de Puerto Rico

Segun su experiencia, ;como ha visto el comportamiento del desarrollo de
cancer en la comunidad de nifos con Sindrome Down?

"Realmente los canceres mas comunes en la poblacién con Sindrome Down son las
leucemias. Cuando se habla de esta condicién y cancer, ese es el tipo que mayor-
mente se encuentra en la literatura. Cuando miramos otros tumores, cancer de ma-
ma, colon, préstata, realmente el riesgo no es mayor con Sindrome Down. De he-
cho, con muchos de esos canceres el riesgo es menor en comparacion con la po-

= blacién general. Hay estudios que lo documentan como factor protectivo. Una pecu-

liaridad es que existen dos tipos de leucemias: linfoblasticas y mielégenas. En nifios sin el Sindrome Down, las
leucemias linfoblasticas tienen una tasa de cura bien alta. Pero si eres un nifio con ese tipo de leucemia y tie-
nes Sindrome Down, las tasas de cura no son tan altas en comparacion con los nifios que no tienen el sindro-
me. Interesantemente, cuando tienen leucemias mielégenas agudas, en comparacion con nifios sin el Sindro-
me Down para quienes son muy complicadas y con muy poca probabilidad de respuesta a tratamientos, los
nifios con Sindrome Down y ese tipo de cancer tienen una tasa de cura de 80%. "

La literatura documenta que la leucemia es el tipo de cancer infantil mas comun en estos pacientes, ;qué
otro tipo de cancer ha observado con frecuencia en estos pacientes en Puerto Rico?

"Se han documentado retinoblastomas y canceres cerebrales, pero son bien raros. Cuando hablamos de estu-
dios poblacionales, realmente son casos extrafios y no permiten observar tendencias. Pero fuera de las leuce-
mias no me atrevo a mencionarte tipos de cancer para los cuales esta poblacion tenga mayor predisposicion.”

ZA qué tipo de pruebas de cernimiento especificas para leucemia se someten los nifios?
"No las hay. Las leucemias realmente no tienen pruebas de cernimiento. El cernimiento de cancer es para tu-
mores que crecen lentamente, pero como en estos nifios son leucemias agudas no hay manera de poder de-
tectarlas temprano. El nifio puede estar bien hoy y mafiana tiene leucemia. Existe una mutacién genética bien
extrafa, ‘Transient Myeloproliferative Disorder’, la cual pone al nifio a mayor riesgo de desarrollar leucemia; a
esos nifnos los vas monitoreando con CBC seriado. Aunque raros los casos, son los Unicos que tienen una es-
pecie de cernimiento. Pero para la leucemia en general no existe cernimiento."

¢Cual seria su recomendacion a un padre de un nifio recién diagnosticado con algun tipo de cdncer
infantil?

"Mi recomendacion para estos padres es educacion. Hoy no hay problemas de acceso a informacién. Ahora si,
el problema es la calidad de la informacion. Yo creo que la leccion es mas para nosotros los profesionales de
la salud que tenemos que competir con los medios de informacion. Tenemos que estar preparados mas bien
para el exceso de informacion. En términos generales esa es mi recomendacion. Otra cosa que siempre le di-
go a mis pacientes es que, uno como médico le puede dar informacion, pero nadie mejor que otro padre que
estuvo o esta en la misma situacion. Ellos son los que le pueden dar los mejores "hints", ellos son quienes es-
tén con el nifio a las 3 am en el frente de batalla. Por eso cuando puedo los refiero a grupos de apoyo, sino a
alguien que haya pasado por alguna situacién similar. La comunicacion con pares es bien importante.”
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Testimonios v entrevistas

Cora Arce, PhD, MA, MPA

Directora Fundacion Puertorriquefia Sindrome Down

Hablenos un poco de la Fundacién Puertorriquena Sindrome Down.

“La Fundacién Puertorriqueiia Sindrome Down (FPSD) fue incorporada en el Departamen-
dl to del Estado en el 1989. Desde el 1986, se habia formado la Sociedad Puertorriquefia
Sindrome Down por padres y madres con nifios con Sindrome Down que se encontraron
con la ausencia de servicios para esta poblacion. Desde entonces la fundacion ha incor-
porado multiples servicios y ha atendido a través de servicios directos a mas de 2,500 ni-
fos y jovenes. Esta organizacién es la primera y Unica en atender la poblacion con Sin-
% drome Down con un enfoque integral de servicios. Este afio cumplié 26 afos.

Al e

Entre los enfoques principales de la fundacion estan: desarrollar al maximo la capacidad individual de cada nifio
y joven con Sindrome Down; abogar por los derechos de esta poblacion, incluyendo su integracién a las esferas
sociales, educativas y econémicas; y fortalecer las relaciones de nuestros nifios y jévenes con la comunidad. La
Fundacién Puertorriquena Sindrome Down aporta al desarrollo y vida independiente de nifios y jovenes con Sin-
drome Down a través de sus programas de servicio: Centro Pre-Escolar “Pasitos”; Programa Terapéutico; Pro-
grama de Lectura y Escritura “Ludoteka; Programa de Empleo Sostenido; Programa de Arte y Pintura, Programa
de Baile-teatro; Programa de Educacién para Adultos; Grupo de Apoyo Referidos y Orientaciones.”

¢ Como ha sido el apoyo por parte de la poblacién general?
“La Fundacioén Puertorriquefia Sindrome Down ha recibido el apoyo de varios sectores, entre los cuales estan el
gobierno central, las fundaciones y el sector privado. Se distinguen especialmente la Administracion de Rehabili-
tacion Vocacional, ACUDEN del Departamento de la Familia, Comision de Donativos Legislativos, Fondos Uni-
dos de Puerto Rico, Fundacién Johnson & Johnson, y la Fundacion BPPR. El sector privado ha dado su mano
en eventos de recaudacion y apoyo directo para atender a familias con recursos escasos.”

Luego de 25 anos, ;Qué obras/actividades han sido clave para impactar a esta poblaciéon, en especial a

los nifios?
“Los logros mas significativos de la FPSD pertenecen especialmente a los logros de nuestros nifios y jévenes
con Sindrome Down. El mero hecho de verlos caminar antes de lo esperado, hablar, identificar objetos y colores,
leer, luego hacer obras de arte impresionantes que lucen en diversas exposiciones en y fuera de Puerto Rico, y
recibir medallas en Olimpiadas Especiales a nivel mundial. También tenemos maravillosos jovenes que se ubi-
can en areas de empleo y son muy exitosos. Algunos fungen como personal de oficina en bancos y otros asis-
tiendo en la organizacion de tiendas y almacenes.

Por otro lado, la FPSD ha recibido multiples reconocimientos de diversos sectores. Entre los reconocimientos se
encuentran: Premio Tina Hills de la Fundaciéon Comunitaria de Puerto Rico, Reconocimiento de la UNESCO de
las Artes de Puerto Rico, Premio Fondos Unidos de Puerto Rico, entre otros. Ademas, la FPSD trabaja junto con
otras organizaciones para lograr cambios significativos en el acceso e inclusién adecuada de las personas con
impedimentos.

Aprovecho para dejarles saber que la funcién de la FPSD en casos de nifios y nifias que se hayan identificado
con cancer (usualmente leucemia), es continuar ofreciéndoles los servicios terapéuticos necesarios para que no
se vean afectados sus otras areas de desarrollo. Inclusive, el personal de la FPSD se ha movilizado a los hospi-
tales mientras estan recluidos para recibir tratamiento para ofrecerles las terapias. Ademas, la FPSD ha ofrecido
charlas vy talleres especificando la relacién de cancer y el Sindrome Down. Ha solicitado, también, al Centro de
Cancer que se identifiquen estrategias para estudiar la prevalencia de esta condicion de salud en personas con

Sindrome Down, ya que no se reportan condiciones duales en Puerto Rico.”
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Recursos para consultas v/ o solicitudes

Fundacion Puertorri-
quena de Sindrome
Down

Fundacion Alondra
Marie, Inc.

International Institute
for People with Disabi-
lities of Puerto Rico

Fundacion Casa José

Go Gogo Foundation

Sistema de Vigilancia
y Prevencion de De-
fectos Congénitos,
Departamento de Sa-
lud

Asociacion de Padres
Pro-Bienestar de Ni-
fos con Impedimentos
(APNI)

Alianza para la Pre-
vencion de Defectos
de Nacimiento

Atender la poblacién con
Sindrome Down con un enfo-
que integral de servicios
(desarrollo de capacidades
individuales, abogar por
derechos de la poblacion,
fortalecer las relaciones so-
ciales)

Brindar apoyo econémico y
emocional a padres con ni-
fios y jovenes con Sindrome
Down y cancer en Puerto
Rico.

Proveer adiestramiento a
personas con impedimentos
para que sean parte del mun-

do laboral.

Brindar ayuda directa
(herramientas psicoldgicas,
educacion y actividades re-
creativas) a pacientes con

cancer pediatrico.

Facilitar el tratamiento médi-
co a nifios pacientes de can-
cer y promover su participa-
cion y la de sus padres en
actividades recreativas.

Recoger datos de las perso-
nas con defectos congénitos
en Puerto Rico los cuales
son resumidos por medio de
informes anuales, que descri-
ben la prevalencia e inciden-
cia de los diferentes
defectos.

Ofrecer apoyo, capacitacion
y orientacion a las familias,
dandoles la ayuda necesaria
para que sus hijos logren ser
productivos e independien-
tes, hasta donde su potencial
les permita.

Promover la integracion de
agencias
gubernamentales, organiza-
ciones sin fines de
lucro, corporaciones priva-
das, personas de la
comunidad y maestros con el
propdsito de educar, crear y
brindar material educativo.

Cora Arce -Directora
Henry Martinez -Lider Voluntario
(787) 283-8210
(787) 283-8211 Fax: (787) 283-8220
fpsd@coqui.net
Camino Las Rosas, Sector El Capd, Cupey Bajo
San Juan, Puerto Rico
PO Box 195273, San Juan, Puerto Rico
00919-5273
http://sindromedown.org
https://www.facebook.com/FPSindromeDown
Miguel A. Morales -Presidente
Janet Bonet -Secretaria
(787) 328-8145
(787) 892-0289
fundacionalondramarie@gmail.com
Hc-03 Box. 10553
San German, PR 00683-9333
http://fundacionalondrama.wix.com
Joe Garcia -Director de Operaciones
(787) 261-7390
joe.garcia@yai.org
http://www.yaipuertorico.org
https://www.facebook.com/yai.iipdpr
Maria Cristina Miranda -Presidenta
(787) 370-8893
Elena D. Diaz -Secretaria
(787) 746-5613
fundacioncasajose@yahoo.es
PO Box 6567
Caguas, PR 00726-6567
http://www.fundacioncasajose.org
Ulises Clavell -Presidente
Sharon Rivera Colon -Secretaria
(787) 651-7003
(787) 651-7204
gogopediatricinstitute@gmail.com
PO Box 801530
Coto Laurel, PR 00780-1530
http://www.gogogofoundation.org
https://www.facebook.com/GoGogoFoundation

Alma Martinez Quifiones- Coordinadora/Epidemidloga
(787)-765-2929 Ex: 4571, 4573 Fax:(787) 764-4259
almmartinez@salud.gov.pr
Postal: PO Box 70184 San Juan PR 00923
Fisica: Calle Periferal Pabellon #3, Barrio Monacillos, Rio Piedras, PR
00923
http://www.salud.gov.pr/Estadisticas-Registros-y-Publicaciones/Pages/
Defectos-Congenitos.aspx

Juan Andrés Barragan Martinez- Presidente
Marla E. Ciares Rivera- Secretaria
(787) 763-4665 Fax: (787) 765-0345
centroinfo@apnipr.org
Postal: PO Box 21280, San Juan P.R. 00928-1280
Fisica: Ave. Ponce de Ledn #1537, Sector El Cinco, Cupey, Rio Piedras,
Puerto Rico 00926
www.apnipr.org
https://www.facebook.com/pages/APNI-PR

Division Servicios para Nifios con Necesidades
Médicas Especiales
Departamento de Salud de Puerto Rico
(787) 765 -2929 Ex: 4573 Fax: (787) 764-4259
Postal: PO Box 70184 San Juan, Puerto Rico 00936
http://www.salud.gov.pr
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Glosario:

Anemia Fanconi: raro desorden heredado en el cual la médula dsea no produce células de la sangre. Entre los sintomas se encuentran: infecciones
frecuentes, sangrado facil y cansancio extremo. Personas con el sindrome tiene un esqueleto pequefio y puntos marrén en la piel.

Angiogénesis: la formacion y diferenciacion de los vasos sanguineos.

Diagnoéstico genético pre-implantacional: diagnéstico que permite estudiar el ADN de los 6vulos o de los embriones para seleccionar los
que cumplan con ciertas caracteristicas.

Hematopoyesis: la formacién de sangre o células de sangre en un cuerpo vivo.

Incidencia: es la razén del nimero de casos nuevos de una enfermedad en una poblacién y un periodo determinado, y la poblacion a riesgo.
Esta medida determina la probabilidad de que una persona en esa poblacion resulte afectada por la enfermedad.

Li-Fraumeni: predisposicion a ciertos canceres, rara y heredada, causada por una alteracion en el gen supresor p53 de tumores.

Neoplasia: formacién de tumores.

Noonan: desorden genético marcado por caracteristicas faciales inusuales, cuerpo mas corto de lo normal y problemas del aprendizaje, car-
diacos, de coagulacion, esqueletales y de fertilidad en varones. Aumenta el riesgo de rhabdomyosarcoma, neuroblastoma y ciertos tipos de

leucemia.

Prevalencia: es la razon del nUmero de personas que padecen de una condicion durante un periodo, y la poblacién con posibilidad de llegar
a padecer dicha enfermedad.

Prevencion primaria: se encarga de evitar el surgimiento de la enfermedad en personas sanas.
Prevencion secundaria: se enfoca en la deteccion temprana para el control del progreso de la enfermedad
Prevencion terciaria: se encarga del tratamiento, rehabilitacién y mejoras en la calidad de vida del afectado.

von Hipel-Lindau (VHL): raro desorden heredado en el cual los vasos sanguineos no crecen normalmente en los o0jos, cerebro, cordon espi-
nal, glandulas adrenales y otras partes del cuerpo.

Queratono: es una enfermedad ocular (del 0jo) que afecta la estructura de la cornea, el tejido transparente que cubre la parte frontal del ojo.

Con esta afeccion, la forma de la cérnea cambia lentamente de la forma redonda a una forma cénica. El ojo sobresale y esto causa proble-
mas de vision.

21


http://www.cdc.gov/ncbddd/birthdefects/downsyndrome.html#ref
http://www.cdc.gov/ncbddd/birthdefects/downsyndrome.html#ref

Este informe especial es una publicacion que edita el Registro Central de Cancer de Puerto Rico, dependencia del Centro Com-
prensivo de Cancer de la Universidad de Puerto Rico. El mismo fue desarrollado por estudiantes del Programa de Maestria en
Ciencias en Epidemiologia de la Escucla Graduada de Salud Publica del Recinto de Ciencias Médicas de la Universidad de Puerto
Rico, como parte del curso EPID 6539 (Aspectos Epidemiologicos de los Problemas de la Salud Publica). El mismo se realizo bajo
la mentoria de la Dra. Ana Patricia Ortiz, Catedratica del Departamento de Bioestadistica y Epidemiologia e investigadora del

Centro Comprensivo de Cancer de la Universidad de Puerto Rico.

El trabajo presentado fue apoyado en parte por el Programa Nacional de Registros de Cancer de los Centros para el Control y la
Prevencion de Enfermedades (CDC, por sus siglas en inglés) a través del mecanismo #5U58-DP 003863-04. El contenido de este
informe es responsabilidad de los autores y no necesariamente representa la opinion del CDC. Las recomendaciones de este in-
forme especial son apoyadas por informacion basada en evidencia y sirven de gufas para aumentar el conocimiento en el area, pero

toda decision clinica debe ser consultada con un médico especialista.
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