
El síndromedeDownpuede ser
clavepara tratar el alzheimer

El estudio de este trastorno genético ofrece datos útiles a quien no lo sufre

CRISTINA SÁEZ
Barcelona

H
ace 16 años,
cuando Mi-
chelle Sie
Whitten supo
que su hija
Sophia tendría

síndrome de Down, empezó a in-
vestigar este trastorno genético
conelquenacenunos5.000bebés
al añoenEstadosUnidos y300en
España.Apesardeser laprincipal
causa de retraso cognitivo, esta
norteamericana, presidenta de la
Fundación Síndrome de Down
Global, descubrió que se dedica-
ban escasos recursos a estudiarlo
y que apenas se sabía nada acerca

del que es actualmente el princi-
pal problema de salud y causa de
muertede esta población.
“La esperanza y la calidad de

vida de las personas con Down
había aumentado mucho. Se
había pasado de los 25 años de
media en 1950 a los más de 65
actuales. Pero entonces ya co-
menzaba a verse que, a cambio de
vivir más y mejor, las personas
con Down tenían un riesgo muy
elevado de desarrollar alzhei-
mer”, explica Sie Whitten, que
participó recientemente en la
tercera edición del Congreso In-
ternacional de la Sociedad de In-
vestigación Trisomía 21 (T21RS,
por sus siglas en inglés), celebra-
do en el Cosmocaixa, en Barce-

lona, con el impulsodeLaCaixa.
Hoy se sabe que la mayoría de

personas coneste trastornogené-
tico padecerán alzheimer. El mo-
tivo se halla en el propio origen
del Down: tener el cromosoma 21
triplicado. Dentro de este cromo-
soma hay unos 400 genes y entre
ellos unoque codifica para la pro-
teína precursora amiloide, cono-
cidacomoAPP, los ladrillos sobre
los que se cimienta el alzheimer.
“Cualquier persona sin Down

que tuviera tres copiasde ese gen,
desarrollaría sin duda alzheimer
a una edad temprana”, asegura
Juan Fortea, director de la Uni-
dad Alzheimer-Down del Hospi-
tal Sant Pau de Barcelona y de la
FundaciónCatalanadeSíndrome

deDown.Enlaspersonasconeste
trastorno genético suele diagnos-
ticarse de media a los 55 años, lo
quecoincidecon“unmomentode
extrema fragilidad de sus cuida-
dores, que suelen ser los padres,
queyasonmayoresyasuvezpue-
den padecer alguna enfermedad
neurodegenerativa o incluso ya
no vivir. Es la tormenta perfecta”,
añade esteneurólogo.
Labiología del alzheimerde las

personas conDown esmuy pare-
cida a la de la población general.
Enamboscasoshaydosproteínas
que desempeñan un papel clave,
beta-amiloide y tau, que se acu-
mulan en el cerebro formando
placas y ovillos alrededor de las
neuronas, impidiéndoles que se

MANÉ ESPINOSA

La compañía chilenaManantial de Ilusión, formada por 26 jóvenes con síndrome de Down, presentó en el congreso de la T21RS la obra Cactus, sólo muere lo que se olvida

Los avances en investigación

DE 25 A 65 AÑOS DE MEDIA

La esperanza de vida
de los afectados por
la anomalía congénita
se ha triplicado

INCIDENCIA

EnEspaña nacen
unos 300 niños al año
con esta alteración
de los genes
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La T21RS agrupa a inves-
tigadores que trabajan en
Down desde perspectivas
muy diversas.

En esta edición han participado
más de 300 investigadores y
80 familias de todo el mundo.

57 investigadores jóvenes de dife-
rentes países realizarán estancias
cortas en laboratorios españoles
donde se trabaja en Down.

Hay unas 5.000
personas con síndrome
de Down, de las que
3.500 son adultos.

DATOS PARA LA
ESPERANZA Y SOBRE
UN CONGRESO MÉDICO

Multidisciplinar Ciencia y sociedad Programa pionero En Catalunya

“Investigar en este campo
nos beneficia a todos”

CRISTINA SÁEZ
Barcelona

Michelle Sie
Whitten preside la
asociación de per-
sonas con síndro-

medeDownmás importante del
planeta, la Fundación Global de
Estados Unidos. Desde su crea-
ción en el 2009, ha logrado que
el gobierno norteamericano au-
mente en un 65% la inversión
destinada a investigar este tras-
torno genético. Para Sie
Whitten, una de las principales
impulsoras del Congreso Inter-
nacional de la Sociedad de In-
vestigación Trisomía 21, investi-
gación, práctica clínica y familia
deben ir de lamano.
¿Por qué decidió crear esta

fundación?
Cuando estaba embarazada su-
pe que mi hija Sophia tendría
síndrome de Down y empecé a
investigar sobre este trastorno
genético. Descubrí que apenas
recibía financiación por parte
del gobierno federal, a pesar de
que es la principal causa de re-
traso del neurodesarrollo. Era
una situación claramente discri-
minatoria. Además, empecé a ir
a todos los congresos científicos
que se celebraban y recuerdo le-
vantar lamanoypreguntar, hace
15 años, por la relación entre alz-
heimer y Down. ¡Y nadie sabía
nada! Así que junto a mi marido
decidimos lanzar en 2009 la
Fundación Síndrome de Down
Global. Queríamos revertir esa
situación.

Han logrado que los Institu-
tos Nacionales de Salud (NIH)

dediquen la mayor financia-
ción delmundopara la investi-
gación de síndrome deDown.
No fue fácil y nos llevó 9 años,
pero hemos pasado de 20 millo-
nes de dólares a 80 este año y 90
el próximo. Sabemos que esa fi-
nanciación va a tener un impac-
to directo sobre la esperanza y la
calidad de vida de las personas
conDown.
¿Cómo lo han conseguido?

Paraempezar, planteandoque la
investigación en síndrome de
Downnosólobeneficia a lasper-
sonas que lo tienen, sino a la po-
blación en general. Por desgra-
cia, la incidencia de alzheimer,
de enfermedades inmunitarias y
de algún tipo de leucemia infan-
til es extremadamente elevada
en lapoblaciónconDown,mien-
tras que, en cambio, los tumores
sólidos, el infarto, la aterosclero-
sis son poco frecuentes. Investi-

gar esas condiciones en Down
no solo va a ayudar a estasperso-
nas y va a revertir la situación de
discriminación que padecían, si-
no que además los descubri-
mientos que se realicen benefi-
ciarán a la población general.
En lamayoría de países occi-

dentales la población con sín-
drome de Down se mantiene
estable, mientras que en Esta-
dosUnidosaumentaen lasúlti-
mas décadas. ¿A qué se debe?
Para empezar, a que se ha tripli-
cado su esperanzade vida desde
que hemos empezado a tratarlas
como personas. Hace no tanto,
en EE.UU. se metía a entre el 80
y el 90% en instituciones, donde
carecían de acceso a cuidados
médicos, no ibanal colegio, no se
les estimulaba cognitivamente; a
menudo, no podían salir ni del
cuarto en que estaban recluidos.
Incluso sufrían abusos sexuales,
violaciones. Morían jóvenes,
trasunavida trágicayde tortura.
Ahora las personas con Down y
conotrasdiscapacidades se inte-
gran en la sociedad, van a la es-
cuela.

¿Nacen más niños con
Down?
Sí. Hace una década la estadísti-
ca eraunodecada 1.000,hoy son
ya 1decada690.Lasmujeres tie-
nen hijos cada vez más mayores
y eso aumenta exponencialmen-
te la probabilidad de tener este
síndrome. Y cuando reciben el
diagnóstico, tal vez recuerdan a
aquel compañero de clase, o a la
chica que lleva el negocio de la
esquina, y se dan cuenta de que
son geniales. Y deciden conti-
nuar con el embarazo.c

ANA JIMÉNEZ

Michelle SieWhitten y su hija Sophia, fotografiadas en Barcelona el pasado día 8

conocimiento sobre la patología
enlapoblacióngeneral”,diceMa-
ra Dierssen, investigadora del
Centre de Regulació Genòmica
(CRG) de Barcelona y presidenta
de la T21RS. En este sentido, re-
cuerda esta científica, ya ha habi-
do algunos descubrimientos cla-
ve en alzheimer que fueron reali-
zadosprimero enDown.
“Ayudando a las personas con

Down nos estamos ayudando a
nosotros mismos, porque este
síndrome nos permite entender
muchaspatologíasconaltapreva-
lencia en la sociedad. Alzheimer,
pero también cáncer, porque las
personasconDownparecenestar
protegidas contra tumores sóli-
dos. Comprender por qué permi-
tiría avanzar enormemente en la
investigación”, remacha.
De ahí que tanto fundaciones

dealzheimercomofarmacéuticas
hayan empezado a incluir a esta
poblaciónensusestudios, enbús-
quedade lasdiferencias claveque
abranlapuertaacomprenderme-
jor la enfermedad y a prevenirla.
“Es perfectamente asumible que
si un fármaco funciona en Down,
lo hará en la población general”,
consideraAndreStrydom,neuro-
biólogo del King’s College de
Londres. “Demanera que cuando
hallemos una cura o un trata-
mientopreventivopara lasperso-
nas con Down, podremos empe-
zar a encontrar curas para la po-
blacióngeneral”, añade.
Pero no solo se están investi-

gando aproximaciones farmaco-
lógicas. En el congreso de la
T21RS, la investigadora del Insti-
tuto de Tecnología deMassachu-
setts (MIT)Li-HueiTsai, presen-
tóunaestrategiapioneraconluzy
sonido que permite reducir la
presencia de amiloide en el cere-
bro y prevenir la muerte celular.
Para ello, aplica pulsos de luz yde
sonido a 40 hertzios de frecuen-
cia para generar ondas gamma en
el cerebroyactivardistintos tipos
deneuronas, como lasmicroglías,
que se encargan de eliminar ami-
loide.
“Parece demasiado fácil para

serverdad,pero los resultadoses-
tán ahí y son reproducibles”, afir-
maTsai, que acaba de emprender
un ensayo clínico en enfermos de
alzheimer. “En personas con
Down se podría aplicar antes de
queaparezcanlosprimerossínto-
masde laenfermedad,para inten-
tar retrasar su aparición o hacer
más lento el avance, puesto que
esta estrategia es totalmente se-
gura yneuroprotectora”.
También comienzan a surgir

iniciativa como la Unidad de Sín-
drome de Down y alzheimer,
puesta enmarcha por el Hospital
Sant Pau y la Fundació Catalana
de Síndrome de Down, el primer
programa de detección precoz
del alzheimer en todas las perso-
nasconestesíndromemayoresde
edad. “De la misma manera que
hemos podido tratar el resto de
enfermedades asociadas a Down,
como las cardiopatías congénitas,
podremos llegar a tratar el alzhei-
mer en esta población”, asegura
Fortea, que insiste que para ello
médicos, investigadores, familias
e industria farmacéutica deben ir
de lamano.c

Unamolécula del
té verdemejora
la cognición

]Unamolécula del té
verde, la epigalocatequi-
na galato (EGCG), es
capaz demejorar las fun-
ciones cognitivas de per-
sonas adultas con síndro-
me de Down. “Pueden
planificar mejor el día,
estánmás espabilados y
despiertos”, explica Ra-
fael de la Torre, director
del Institut Hospital del
Mar d’Investigacions
Mèdiques (IMIM). Tras
un ensayo clínico con
adultos en el que se com-
probó la eficacia de este
tratamiento experimen-
tal, ahora el Centre de
Regulació Genòmica
(CRG) de Barcelona y el
hospital delMar han
emprendido un estudio
con 70 niños de entre 6 y
12 años para comprobar
su seguridad y efecto en
la población pediátrica.
“La EGCG ayuda amodu-
lar la plasticidad cere-
bral, a modificar la es-
tructura y función del
cerebro en relación al
aprendizaje y la memo-
ria”, explica la neurobió-
logaMara Dierssen, del
CRG. “Y es en los prime-
ros años de vida cuando
podemos incidir de forma
más importante y que los
beneficios se trasladen a
la edad adulta”, señala
esta investigadora.

Michelle Sie Whitten, Fundación Síndrome de Down Global

LA INCIDENCIA

EnEE.UU. unodecada
690niñosnacecon
trisomíao mutación
delcromosoma21

LA INVERSIÓN

Los estadounidenses
dedican 80millones
de dólares para
ahondar en esta área

comuniquen hasta que al final
acaban muriendo. En el caso de
laspersonasconDown,loquedis-
para la producción de beta-ami-
loide y su acumulación es que tie-
neunacopia extradel genquege-
nera esta molécula, mientras que
en la población general, se desco-
noce el origen y la causa. Sólo que
el cerebro amedida que envejece
deja de ser capazde “limpiarse”.
“Investigar la enfermedad en

Down es clave para poder enten-
derla mejor y tratar de encontrar
formas de retrasar su inicio o evi-
tarlo.Suestudio,además, revierte

BENEFICIO MUTUO

Losestudiossobreesta
mutaciónpuedendar
valiosaspistaspara
retrasar laenfermedad

ESTRATEGIA INNOVADORA

Unensayoclínicocon
personasquepadecen
estademenciausa
pulsosdeluzysonido
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