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Sindrome de Down

112 causa de discapacidad intelectual y |a alteracidon genética humana mas frecuente.

] Afecta a 1/700 nacidos.
JdUna mayor edad materna es un factor de riesgo para su desarrollo.

J El sindrome de Down se genera cuando se produce una division celular anormal en el
cromosoma 21.
JdTrisomia
JTraslocacién
JdMosaicismo
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Sindrome de Down

11111

96% casos

Trisomia completa
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Sindrome de Down
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Diferentes problemas médicos a diferentes
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Incremento significativo de la esperanza de
vida

60
55 58
50 . .
Pero sigue siendo
35 significativamente
inferior a la poblacidn
18 general (sin discapacidad
o > 12 I intelectual)

1929 1947 1949 1961 1982 1990 1991 2000 2014

Coppus et al. 2015 8
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El envejecimiento es mas precoz

20 anos como factor de
correccion
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Problemas médicos mas comunes en
la edad adulta

Pérdida sensorial
Hipotiroidismo
Sindrome apnea-hipopnea del sueio

Patologia osteoarticular

Trastorno adaptativo/Depresion

Enfermedad de Alzheimer

Debut mas temprano y en
ocasiones sintomas/signos
atipicos
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Problemas médicos mas comunes en la edad adulta

SLEEP DISORDERS
(prevalence of moderate to severe
sleep apnea-hypopnea syndrome

SENSORY IMPAIRMENTS
(higher prevalence of cataracts
and hearing loss, among others)

ANALYTICAL ABNORMALITIES
(hypothyroidism with a prevalence
exceeding 40%; increased
frequency of vitamin B12 and folic
acid deficiency; and higher
occurrence of hyperuricemia,
among others)

OSTEOARTICULAR
PATHOLOGY
(higher risk of osteoporosis at an
early age; frequent
underdiagnosed osteoarthritis and

arthritis, among others)

exceeding 70%, among others)

A
EPILEPSY
(bimodal distribution: first 2-5
years of life and from 40 years
onward associated with DSAD:
Late onset myoclonic epilepsy in

DS or LOMEDS

\ 5,
\P

I

AFFECTIVE-BEHAVIORAL
symptomatology

(higher risk of adaptive disorder
and increased risk of

polypharmacy with psychotropic
drugs).

Triplication of APP gene located in
chrosome 21)

"'n (\0)) ‘,“
‘o Yl

ALZHEIMER'S DISEASE (DSAD)
(genetically determined form of AD
with virtual complete penetrance)

Altuna et al. 2024.
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Problemas médicos mas comunes en la edad

OPEN

adulta

SCIENTIFIC
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natureresearch

W) Chock for updates

Evaluation of biochemical
and hematological parameters
in adults with Down syndrome

David de Gonzalo-Calvo™??, Isabel Barroeta**, Madalina Nicoleta Nan®, José Rives®,
Diana Garzén*®, Maria Carmona-iragui**’, Bessy Benejam**’, Laura Videla**’,
Susana Fernandez’, Miren Altuna*®, Silvia Valldeneu*®, Rafael Blesa*®, Alberto Lleé*5,
Francisco Blanco-Vaca®®?, Juan Fortea**’ & Mireia Tondo®

Down syndrome (DS) is the most common worldwide cause of intellectual disability of genetic origin
and the most common chromosomal disorder affecting live-born infants. In addition to intellectual
disability, individuals with DS have other comorbidities and complex medical conditions, The increase
in the life expectancy of patients with DS requires expanding the knowledge about their clinical
characteristics and related laboratory parameters, Several studies exploring laboratory tests in DS
patients exist, but their focus is limited to specific areas of metabolism. Therefore, our main goal was
to describe the biochemical and hematological findings in a DS cohort and to compare the values to
those of a control population. A total of 248 DS individuals and 84 control subjects were enrolled.

DS individuals had a higher frequency of several clinical conditions compared to control individuals
and presented with significant differences with respect to the controls in both biochemical and
hematological parameters. We found age- and sex-related differences in several of the parameters.

A good understanding of the differences in our cohort might be of aid in the clinical follow-up of
adults with DS, especially considering that the lifespan of DS individuals may reach 60 years of age in
developed countries.

Algunas alteraciones analiticas
mds frecuentes:

- Leucopenia.

- Hipertrigliceridemia*.

- Déficit de vitamina B12 y
acido félico**.

- Hipotiroidismo™**.
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La enfermedad de Alzheimer
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Enfermedad de Alzheimer genéticamente

Amyloid plaque

crta alzheimer

determinada

Microscopic signs of Alzheimer's disease

Neurofibrillary tangle

20 ym
—

== APP (Proteina precursora de amiloide)

A la edad de 40 anos el 100% de las personas
con sindrome de Down presentan las huellas
anatomopatoldgicas definitorias de la
enfermedad de Alzheimer en su cerebro

AMILOIDE (APP. Cromosoma 21)
TAU
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ENFERMEDAD DE ALZHEIMER

Stage Illand IV Stage Vand VI

E—— O
> Stage land Il
Severity

Nature Reviews | Disease Primers

Masters et al. 2015. 15

Alzheimer's Disease Education and Referral Center, a service of the National Institute on Aging.



ENFERMEDAD DE ALZHEIMER

Diseased neuron

Healthy neuron
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\ Alzheimer’s brain

crta alzheimer

Neuroinflammation

Mitochondrial dysfunction
Calcium deregulation

Mitoohondrlal dysfuncﬂon

Neurovaswlar dls!megration
Amyloid ue
plag . Microglia
a s
AB
Activated microglia
No AR clearance A4 Damaged Oytokine
s _,‘L neuron 2000 BrightFocus Foundation
y |

. A
High neuronal damage

Prasana et al. 2021.

Alzheimer's

Foundation
Cure in Ming Cure in Sight

AA BrightFocus®
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La enfermedad de Alzheimer en sindrome de
Down

O Asymptomatic = Prodromal = Dementia

=

Prevalence (%)
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McCarron et al. 2017 Fortea et al. 2020
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La enfermedad de Alzheimer en sindrome de
Down
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El diagndstico de la enfermedad de Alzheimer

Dificil establecer el diagnostico.

Probablemente infratratado.

Probablemente
infradiagnosticado.

Alta probabilidad de uso de
medicacion de perfil sedante con
alto riesgo de efectos
secundarios.

alzheimer
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Cuando sospechar de enfermedad de Alzheimer

Olvidar instrucciones

Preguntas repetitivas

Comentarios repetitivos

Perder objetos personales

Olvidar fechas importantes

Dificultades en el aprendizaje

de cosas nuevas

Problemas de MEMORIA RECIENTE:

20



Cuando sospechar de enfermedad de Alzheimer

No reconocer objetos cotidianos

No encontrar objetos que estan

dentro del campo visual

Confundir objetos [ imagenes
NoO reconocer caras

Malas  interpretaciones  del

entorno

Problemas visuoperceptivos

crta alzheimer
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Cuando sospechar de enfermedad de Alzheimer

Desorientacion en calles familiares

No reconocer el entorno Problemas de ORIENTACION:
No recordar la fecha o el dia.

Desorientacion en lugares

conocidos (taller, casa...)

Confusidn por la noche

22
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Cuando sospechar de enfermedad de Alzheimer

Disminucion del habla

Dificultades para organizar el discurso

Anomia

Tartamudeo

Problemas de LENGUAUJE (incluye lecto-

Problemas de comprension

escritura)
Mutismo

Olvidar codmo se escriben algunas palabras o

nuameros

Dificultades para escribir el propio nombre

Mayores dificultades de comprensién lectora N
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Cuando sospechar de enfermedad de Alzheimer

Problemas para prestar atencion

Facil distraccion ante estimulos irrelevantes

“Esta en otro mundo” Problemas de atencion/funciones
ejecutivas

No acaba las tareas

Dificultades para:
Organizar, planificar, resolver problemas,

tomar decisiones.

24
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Cuando sospechar de enfermedad de Alzheimer

Apraxia: Incapacidad para llevar a cabo actos motores previamente bien aprendidos, en

ausencia de problemas motores o sensoriales:

Ej: Apraxia del vestir.

APRAXIA y empeoramiento AUTONOMIA previa

Pérdida progresiva de la autonomia para funciones cada vez menos complejas.

25
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Cuando sospechar de enfermedad de Alzheimer
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BASELINE VISIT (1)
(Neurology+Neuropsychology)

KAUFMAN BRIEF INTELLIGENCE TEST (K-BIT)
(quick estimate of intelligence).

CAMDEX-DS (informant interview)

NEUROPSYCHIATRIC INVENTORY (12 item
NPI)

DEMENTIA QUESTIONNAIRE FOR PEOPLE
WITH INTELLECTUAL DISABILITIES (DMR)

FCSD FUNCTIONAL SCALE (not validated)

MENTAL STATE EXAMINATION — DS (MEC-

DS)(screening instrument not validated)

Tinetti + SCOPA.

Evaluacion neurolégica y neuropsicologica adaptada

BASELINE VISIT (2)
(Neuropsychology)

CAMCOG-DS (subject cognitive assessment)

CUED RECALL TEST (free and cued
immediate and delayed recall)

DIGIT SPAN (forward / backward)
PICTURE CANCELLATION TASK (Devenny)

BARCELONA TEST (assessment of limb
apraxia — pantomime of intransitive
gestures).

CATS AND DOGS TEST
VERBAL FLUENCY (animals)

ABSTRACT THINKING (Barcelona Test)

alzheimer
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Evaluacion neurolégica y neuropsicolégica adaptada

Neurodown: plan de salud y proyecto DABNI

Necesitamos estudios longitudinales e instrumentos
adaptados: CRT y CAMDEX
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Evaluacion neurolégica y
neuropsicologica adaptada

Neurodown: plan de salud y proyecto DABNI

Realizacion de estudios longitudinales....
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IMPORTANCIA DE EVALUACION NEUROPSICOLOGICA
ADAPTADA PARA EL DIAGNOSTICO PRECOZ
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Problemas motores en contexto de enfermedad de
Alzheimer

SCOPA score

10

SCOPA scores according 1o APS use by cognitive
categories

* APSNO . . l
« APSyes . |

Tinetti total score

categories

* APSno
* APFSyes

Tinetti scores according to APS use by cognitive

3 .
L
L 3 I

ASympiematc

ASymipiomatic

Symptomanc

Lentitud en los movimientos + Alteracion de equilibrio de forma precoz.

Ruiz,l. Altuna, M. En preparaci%nl.
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Problemas motores en contexto de enfermedad de
Alzheimer

SCOPA scores according to LOMEDS B Tinetti scores according to
LOMEDS by cognitive categories

by cognitive categories
B - V8
C i -~ o

LOMEDS no

LOMEDS no
* LOMEDS yes

- LOMEDS yes

Tneth total score

SCOPA score

Lentitud en los movimientos + Alteracion de equilibrio de forma mas
evidente y precoz si asocian epilepsia de inicio tardio (LOMEDS).

Ruiz,l. Altuna, M. En preparaci%nz.
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Como diagnosticar la enfermedad de Alzheimer

i
1

S

Indevduals affected (%)

Existe una SECUENCIA
TEMPORAL de cambios

predecible y equiparable a Ia
poblacion general en las fases

presintomadticas y sintomadticas de Ila
enfermedad de Alzheimer con una huella
biologica identificable.

AR, A
i - r 2 BN T A S TR o R o e ) ) 00
Intraneuronal amyloid Extraceliular diffuse Nouritic plaques, CAA, and Fully developed Alzheimer's disease neuropathology
amyloid plaques NFT
(Magnification =40 for each of these paneks)

-

Fortea et al. 2021
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Como diagnosticar la enfermedad de Alzheimer

Liquido
cefalorraquideo
(amiloide y tau)

Neuroimagen
estructural
(resonancia

magnética cerebral)

Pruebas de
medicina

nuclear (PET-

FDG, PET-
amiloide y
PET-tau)

Esta SECUENCIA
TEMPORAL también se
refleja en los resultados
de las pruebas
diagnosticas
disponibles.
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Como diagnosticar la enfermedad de Alzheimer
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La investigacion ha demostrado que factores

genéticos conocidos pueden influir en el inicio
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:i] Agi at diagnesis of symptamatic AD
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Las potenciales utilidades de la resonancia magnética

Metabolite Signature of Alzheimer’s
Disease in Adults with Down Syndrome

Victor Montal, MSc Isabe!l Barroeta, MD, PhD Alexandre Bejanin, PhD
Jorck Pe Py Maria Carrmc s-lracpal, MD, PhD, 7' Miren Altuna, MD, PhD
Bessy Benejam, MSc,” Laura Videla, MS Susana Fer fez, MD,”

Concepcion Padilla, PhD," Ma
Dhidac Viidal -Pieiro, PhD

Albarto Lied, N

s Rozalom Aranha, MD Maria Florencia lulita, PhD

el Alcolea, MDD, PhD . Rafae!l Blesa, MD, PhD

and Juan Fortea, MD, PhD

Down Alzheimer Barcelona Neuroimaging Initiative

@ Myo-inositol

All
Down Syndrome

P +d Down Syndrome

FIGURE 3: The myo-inositol (ml) and N-acetylaspartate (tNAA) are related to cortical atrophy in the Alzheimer's disease
(AD) continuum in Down syndrome. Cortical surface representation of significant negative (blue) association between mli/total
creatine (TCr) and cortical thickness and positive (red) association between tNAA/TCr. Scatterplots show the associations for the
most significant vertex (marked with black *).

alzheimer
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Resultados obtenidos gracias a la colaboracion entre servicio de

neurologia Hospital Sant Pauy FCSD

DABNI es un proyecto que estudia biomarcadores de EA en el SD

- REVISION MEDICA ANUAL =
Neurologia
";—:PU'I’)E Neuropsicologia Desde 2024 I o] Plan de salud para atender
Analitica sanguinea a personas con SD > 18
Electroencefalograma ~
— — anos.
L I ] .
Estudio liquido Resonancia magnética PET-FDG Polisomnograma
cefalorraquideo Estructural, Funcional PET-Florbetarpir

Proyecto de identificacion
de biomarcadores.
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IDENTIFICANDO NUEVOS BIOMARCADORES:

S i ey ; Tt Alzheimer's
M Brp 10 11 MAN I OO0 Molecular Neurodegeneration Reseamh & Tmapy
RESEARCH Open Access
®
. . : VAMP-2 is a surrogate cerebrospinal fluid
Cerebrospinal fluid profile of NPTX2 Q g pne amy
= marker of Alzheimer-related cognitive

supports role of Alzheimer’s disease-related bl S = A
inhibitory circuit dysfunction in adults with 2 _p ; A y y
Down syndrome : .,  Feminder’, Beay Sanejon

Abstract
Background: Theoe
Abstract 3
Background: A b
Reulty:
Results: Compared ¢ .
B BMC = E BMC =T
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Phosphorylated taul81 in plasma as a potential
biomarker for Alzheimer's disease in adults
with Down syndrome
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Juan Lantero-Rodriguez ® 7, Laura Videla'?7, Miren Altuna® ', Bessy Benejam'??, Susana Fernandez’,
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INVESTIGACION PARA LA IDENTIFICACION DE
BIOMARCADORES MAS ACCESIBLES:
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Tratamiento sintomatico disponible

Inhibidores de la colinesterasa:

-Donepezilo
-Rivastigmina

-Galantamina

Previenen la descomposicion de la acetilcolina, un compuesto quimico del cerebro que se cree es

importante para la memoriay el proceso de pensar.

-Memantina x

41
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Cambios en las causas de muerte

Dementia

Cardiac.congenital
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Sindrome confusional agudo

J Intentar identificar desencadenante y tratar cuanto antes.

] Cuidado con abusar de medicacién sedante-tranquilizante. No mezclar este tipo de
farmacos.

J Evitar que NO se invierta ritmo-suefio vigilia.

> NUNCA ES 100% REVERSIBLE.

> RECUPERACION GRADUAL, NO TOTAL Y A LO LARGO DE SEMANAS TRAS
RESOLUCION DEL DESENCADENANTE.
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Tratamiento sintomatico disponible

Sintomas ansioso-depresivos:

- Manejo NO farmacolégico-conductual (1° eleccién).
- Farmacos antidepresivos de la familia ISRS o ISRSN.

(no todos los antidepresivos son iguales).

- Evitar uso crénico de las benzodiacepinas. -ZEPAM x

Inquietud psicomotriz/Agitacion:
- Identificar la causa.
- Manejo NO farmacolégico (1° opcidn).
- Ajustar tratamiento en funcidn del desencadenante.
- Si necesario empleo de ANTIPSICOTICOS/NEUROLEPTICOS minima dosis eficaz y NO utilizar 2 farmacos de la

misma familia.

- Si desencadenante predecible se puede optar por otras alternativas con menos efectos secundarios

(trazodona, pregabalina...). »
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Efectos secundarios de neurolépticos/antipsicoticos

J Excesivo sueno.
1 SINDROME RIGIDO-ACINETICO que simula sintomas de una
Enfermedad de Parkinson:
J Temblor.
1 Rigidez.
J Lentitud.
] Alteraciéon de la marcha con consiguiente riesgo de caidas.
J Empeoramiento de la capacidad de atencion, incremento de
latencia de respuesta...
J Empeoramiento de la disfagia.
J Ganancia de peso.
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Disfagia e infecciones respiratorias en la enfermedad de
Alzheimer en SD

- La disfagia es frecuente y aparece de forma

Symptoms of Dysphagia

precoz.
+ Choking on
food or drink W l/// S Ecaive sdton
or drooli
2 o i .g,,,?..'l’;
- or ewng V4 V4 ° .
womiting p ood . A - Ante la mas minima sospecha: evitar texturas
» Having a weak, f:f,dy::rt::oubgk
soft voice
« Food stickin 1
e /\ -l ~y Food sicking mixtas, uso temprano de espesantes...
liquid into your lungs) . 1
m

- Una identificacion precoz reduce riesgo de

Fuente imagen: verywellhealth

complicaciones respiratorias.
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Estrenimiento en la enfermedad de Alzheimer

- Es recomendable hacer un registro de

deposiciones.

« El estrenimiento es causa frecuente de

Fuente imagen: fisiomedit

irritabilidad y los farmacos que se utilizan para

tratar la irritabilidad lo pueden agravar.

47 el cf}
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Epilepsia en el sindrome de Down tiene una
distribucion bimodal

Primeros 5 afos (sobre todo primeros 2
anos) siendo la evolucién benigna en |la
mayoria de los casos.

Number of subjects according to age of first
seizure

40

30}

20

10

00 $.00 10,00 1500 2000 2500 30,00 3500 4000 $00 5000 S500 6000 6500 7040
Age at the moment of first epileptic Syizure (years)

Altuna, M. En preparacion. 48



Prevalence of epileptic seizures (%)
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crta alzheimer

Epilepsia en la enfermedad de Alzheimer en

sindrome de Down

Prevalence of epileptic seizures according to diagnosis

aDs

El segundo pico y el mas
importante relacionado con la
ENFERMEDAD DE ALZHEIMER.

pDS dDS

Diagnosis at last visit
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La epilepsia y la enfermedad de Alzheimer estan
directamente relacionadas

Altuna, M.2022.
50



Foto cortesia de Cecilia Mota

Importancia de la sospecha
diagnostica y de la realizacion de
pruebas complementarias (EEG)

crta alzheimer

Epilepsia en la enfermedad de

Alzheimer

Riesgo en SD > en formas familiares genéticamente determinadas

(autosdmicas dominantes) > esporadico (95% casos de la
enfermedad).

El riesgo se incrementa en relacion con el transcurso de la fase
sintomatica de la enfermedad.

Las crisis no controladas NO sdlo impactan en la calidad de vida,
aceleran la pérdida de autonomia funcional y pueden incrementar

la mortalidad.

Altuna, M. Bajo revision
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La interpretacion de las pruebas

ELECTROENCEFALOGRAMA es una

herramienta UTIL pero es de apoyo y los

resultados se tienen que interpretar en

contexto clinico.

O A
et ]
e e A A

e e e At

f e N AN G o P P
[P e A . A~ e e A N

e e

A O S A e,
AAr ooy

ANARAI A At S
AR AL AALALALAEANG b Aty Ny

EE———— - Registrar EN aumenta e

rendimiento!!!

Altuna, M. 2021
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Epilepsia en contexto de enfermedad de Alzheimer en
sindrome de Down

First epileptic seizure in D5 over 40 years
Triggering cause
| Treat according tothe triggering cause.
Symphamatic/strucharal
Teewt the specific cause f required + chronic
epilegty

antieplieptic bregiment.
¥ if intracranial hemerrhage, evaluate the
FE— | pessolity of cerebral amyloid angiopathy

" e EPILEPSIA MIOCLONICA DE INICIO

e TARDIO (LOMEDS)

GTCS o Miyoclonic Seidures

o | Pkl LOMEDS (igh rik 1o devslap
Mo weseees " eyorknic or GICS in the follow-up).
e L :

Chronic treatment with broad
spectrum antiepleptic drugs with
anitirmpockonic effect [First choice:

LEW; altermative: VPA)

Altuna, M. 2021
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Tratamiento de la epilepsia en la
enfermedad de Alzheimer en SD

INICIAR TRATAMIENTO CON FARMACOS ANTICRISIS ANTE UN PRIMER EPISODIO NO
DESENCADENADO.
UTILIZAR FARMACOS DE AMPLIO ESPECTRO CON BENEFICIO ANTIMIOCLONICO.

. Mas de 7/10 bien controlados con un unico farmaco durante meses-anos.

. Si de estar bien controlado de forma brusca el control empeora: valorar posible

desencadenante (sueno/infecciones....).

LAS CRISIS EPILEPTICAS NO SON CRITERIO NI DE NO INICIAR NI TAMPOCO DE SUSPENDER
TRATAMIENTOS SINTOMATICOS DE LA EA.

Altuna, M. 2021
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Tratamiento de la epilepsia en la enfermedad de
Alzheimer en SD
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J Empezar con dosis bajas + subida lenta de dosis.
1 Amplio espectro y efecto antimioclonico: LEVETIRACETAM (12opcidn)

J Avisar siempre del antecedente de epilepsia!!!

Altuna, M. 2021
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Patologia de sueno en SD: Sindrome apnea-
hipopnea del sueno (SAHS)

P SN S G D SO S D A o—" = Gromruims

EEG arousal

-] hd %, ',_.«M—Mw-

R « >70% tienen SAHS.

« Misma tolerancia al tratamiento (CPAP)

que poblacion general sin discapacidad

TEAAAAN -SSR i 4 Ay :,Ji’;."—'%«‘v’\-»i i
FORUINS T FUVOWAL TRVUALT BUNAAZ intelectual.
| - i N B « El tratamiento precoz y adecuado puede
HHEH L ot 4t
snoring , , mejorar sintomas cognitivos, el control de

Figure 4. Polysomnographic recording from a patient with DS and OSA. Polysomnographic recording with five ap
events during sleep, shown by reduced airflow with preserved respiratory effort, associated with severe desaturations :
airway collapse, with cortical arousals with airway reopening.

epilepsia y mejorar calidad de vida de los

pacientes.

Gimenez et al. 2021.
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Patologia de sueno en SD: Sindrome apnea-
hipopnea del suerio (SAHS)

Mood and behavior dysregulation .
Inattention
Irritability . .
' ' Smm—— Anxiety and depression -
Oppositonal behaviours S  El suefio, tanto las apneas como otros
Hyperactivty Daytime sleepiness
trastornos (insomnio, parasomnias...),
SLEEP DISRUPTION/SLEEP . , .
s DEPRIVATION ‘_o impactan también a nivel conductual.
Worsening in episodic memory Pow cogniive skl
———) {visuoperceptive tasks)
Executive dysfunction i
xecutive dysfunction ° H 4 H
o e o Los psicofarmacos pueden impactar de

, o 3 , , forma negativa en el suefio.
Figure 2. Impact of sleep behavioral disturbances and OSA on cognitive and behavioral functions.
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DS-BAI (DOWN SYNDROME - BASQUE ALZHEIMER
INITIATIVE)

w\“‘l_ ch D. oo

En 2013 en Barcelona

)

JPlan de salud (2022).

Ceipurkos ko
Fieru Alhine in m ETORKIZUMA
DHputseiin Foeal ORAIN
e Gipurin  R—— Es futuro

JCohorte clinico-bioldgica (2023).

- weith
b+oef MARATOIA

crta alzheimer

‘.

ATZEGI
Fundacion Goyeneche
de San Sebastian

En 2022 en Donostia
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PLAN DE
SALUD

SINDROME DE DOWN 35 O MAS ANOS.

EVALUACION NEUROPSICOLOGICA +

NEUROLOGICA (PRIMERA VISITA).

- Pruebas complementarias con finalidad
diagnostica y/o de investigacion
(OPTATIVAS).

FINANCIACION : 140 personas a lo largo del
2023.

alzheimer

EITB MARATOIA

SINDROME DE DOWN 18 O MAS ANOS.

EVALUACION NEUROPSICOLOGICA + NEUROLOGICA
(PRIMERA VISITA y al menos seguimiento anual (a veces
semestral) durante 2 afos).
- + al menos una prueba complementaria (resonancia,
analitica sanguinea, puncion lumbar,
electroencefalograma®).

FINANCIACION : 100 personas (basal y longitudinal. Marzo
2023-febrero 2026).

downsindromea@cita-alzheimer.org

Gipuzkoako
Foru Aldundia
Diputacion Foral

de Gipuzkoa

“)eith
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DOWN SYNDROME — BASQUE ALZHEIMER INITIATIVE
(DS-BAI)

ral de koa

2)eitb g

GORABIDE Asociacion F EVA S . y
DOVVN ARABA e Asociach N \ 2 ‘ ‘) . A G?puzk!{ako Foru Alflundia
N / ISABEL ORBE L P I en a D @ w N .’ ndeorne Diputacion Foral de Gipuzkoa
Praks

@ aCIOHGO e (ita alzheimer mg
ATZEGI

Elcartea inclusion Heverrs
Euskadi

bR
NA OUTEN PER'SONEN
BIZKAIKO ELRARTEN

Ob S . 1 Accioén Estratégica
Instituto
ra dDocia L85 en Salud 2023

0 Fundacién "la Caixa” %
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DOWN SYNDROME — BASQUE ALZHEIMER INITIATIVE
(DS-BAI)

@ ADULTS (> 18 YEARS) WITH DOWN
Sy SYNDROME
g
w‘:fi:wy

NEUROLOGICAL AND BRAIN MRI EEG
NEUROPSYCHOLOGICAL
EVALUATION
BLOOD SAMPLE ( CSF Ca Ste”a no
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DOWN SYNDROME - BASQUE ALZHEIMER INITIATIVE

¥ cosmes

(DS-BAI)

Asymptomatic
DS

Prodromal DSAD Dementia DSAD

FOLLOW-UP (6M)
S ===

S

2 [T == FOLCOW 0,
S

‘:?:O‘é ¢ 4 & NEURGLOGICAL AND

¢ V-] U e

L

Altuna et al. 2024.

N =72 N=11 N=31
Female (%) 31.5% 70% 13.2% p=0.274
Age (mean +/—- SD) 424 +/- 8.1 years 541 +/-5.4 54.3 +/- 5.5 p <0.001*
mild 54.2% 18.2% 16.1%
Intellectual - *
disability moderate 37.5% 81.8% 64.5% p=0.002
severe/profound 8.3% 0% 19.4%
Epilepsy (%) 4.7% 9.1% 41.9% p=0.001*
Affective or behavioral symptoms (%) 23.6% 45.5% 58.1% p=0.436
Antidepressants 2.8% 27.3% 23.1% p=0.082
_ Benzodiazepines 1.4% 0% 11.5% p=0.072
Psychotropic : -
medication (%) Antipsychotics 17.2% 9.1% 23.1% p =0.632
Anti seizure _ .
medications 9.4% 0% 34.7% p=0.010
Hypothyroidism (%) 31.5% 33.1% 57.7% p =0.436
(%) Hearing deficits 8.8% 9.1% 23.1% p=0.127
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DOWN SYNDROME - BASQUE ALZHEIMER INITIATIVE
(DS-BAI)

Realidad a 2026:

- 155 personas con SD atendidas en iniciativa DS-BAI.

- 55% asintomaticos para EA.

- 95% aceptacion de realizacion de AS.

- 70% de aceptacion de EEG.

- 55% de aceptacion de RM.

- 33% de aceptacion de PL.

- 3 donaciones al banco de tejidos neurologico.

- S0lo 2 participantes declinan seguimiento tras 1° visita.
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COLABORADORES CIENTIFICOS LOCALES

b+o

CON INTERES EN LA INICIATIVA

EUSKAL
OSASUN
IKERKUNTZA

INVESTIGACION
VASCA
EN SALUD

BASQUE

HEALTH

BIOGIPUZKOA RESEARCH

J

,..;f_fi;'; CICbioGUNE
NAVARRABIOMED #Achucarro

CEMTRO DE INVESTIGACION BIOMEDICA

Al
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GRANDES HITOS CONSEGUIDOS

- ENSAYO CLINICO LESS-AD: ENF. ALZHEIMER +
SINDROME DE DOWN

- ENSAYO CLINICO HERO: SINDROME DE DOWN
SIN ENFERMEDAD DE ALZHEIMER.

** 2 PUBLICACIONES PUBLICADAS Q1.
** 2 PUBLICACIONES UNDER-REVIEW Q1.
** COAUTORIA 7 COLABORACIONES D1/Q1.
** TEM dirigida.
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CONCLUSIONES

La enfermedad de Alzheimer es el principal reto de salud asociado a la edad adulta en sindrome

de Down.

Un diagnodstico temprano y certero de la enfermedad de Alzheimer es posible en sindrome de

Down.

El tratamiento adecuado de comorbilidades asociadas (incluyendo epilepsia y patologia del sueno)
puede ayudar a mejorar la calidad de vida e incluso tener un impacto sobre la fase sintomatica de la

enfermedad de Alzheimer.

Investigar en sindrome de Down es un deber y el no hacerlo es una manera mas de discriminacion.
66



CONCLUSIONES

Eskerrik asko! Muchas gracias por vuestra atencion!

Profesionales implicados en la

propuesta:

1) Neuropsicéloga: Ainara Estanga.

2) Enfermero: Jon Saldias.

3) Técnica de resonancia magnética:
Marta Canada.

4) Funciones administrativas: Maite
Murillo.

5) Neurdloga y responsable de Ia

iniciativ (P1): Miren Altuna.

maltuna@cita-alzheimer.org /@altuna miren

crta alzheimer
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crta alzheimer

downsindromea@cita-alzheimer.org

Youtube: @downsindromea
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