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Rafael Blesa - Director del Servicio de Neurologia del Hospital de la Santa Cr.

“Queremos determinar como el Alzheim
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aparece en las personas con Sindrome de Dow
porque a dia de hoy nadie lo sabe”

Debido al aumento de la esperanza de vida, el 80% de
las personas con Sindrome de Down de méas de 60 anos
tiene Alzheimer. Partiendo de esta realidad, nacié el
proyecto de investigacion ‘Down Alzheimer Barcelona

-;Cémo surgié el estudio
‘Down Alzheimer Barcelona

Neuroimaging Initiative'?
Este estudio nace a partir
de la extraordinaria expe-
riencia que tiene la Fundacié
Catalana de Sindrome de
Down, que en este momen-
to es la segunda del mundo
en ndmero de afiliados, con
mas de 2.500 personas.

En el afio 2014, unos neurd-
logos del Servicio de Neuro-
logia del Hospital Sant Pau,
concretamente de la Unidad
de Memoria, establecen rela-
cién con esta fundacién y
empiezan a evaluar a las per-
sonas con Sindrome de
Down para ver si pueden de-
tectar, o no, cambios que su-
gieran que estas presentan
deterioro cognitivo aiadido a
su discapacidad.

-¢Qué objetivo persiguen
con el desarrollo de este
estudio?

Queremos determinar cé-
mo el Alzheimer aparece en
el Down porque a dia de
hoy nadie lo sabe.

En los afios 70 aparecio la
cirugia cardiaca. Las dolen-
cias que esta cirugia corri-
ge eran la principal causa
de fallecimiento de las per-
sonas con Down hasta el
momento, pues estas falle-
cian a edades entre 15y 20
afos, es decir, practica-
mente no sobrevivian nunca
a esta edad. A partir de que
se normalizan las interven-
ciones cardiacas, las perso-
nas con Sindrome de Down
ya no fallecen y por tanto
pueden llegar a las edades
de la poblacion sin Down.
Cuando estas personas al-
canzan los 40 afos, en su
cerebro hay una gran canti-
dad de proteina amiloide, que
es la marca patologica de la
enfermedad de Alzheimer. Es
por ello que, en menos de 20
anos, entre los 40 y los 65,
el 80 o 85% de la poblacion
con Sindrome de Down desa-
rrolla la enfermedad de Alz-
heimer y fallece con ella.

El gran objetivo que se plan-
ted la Unidad de Memoria del
Sant Pau es ver si se podia
determinar, entre las perso-
nas con Down que acudian a

la fundacién catalana, quie-
nes de ellas estaban empe-
zando a tener sintomas.
Esto es muy dificil porque
son personas con discapaci-
dad previa. Con este estudio
esperamos poder determi-
nar si la persona esta empe-
zando a deteriorarse y toda-
via no tienen categoria de
demencia porque esta ha-
ciendo vida normal, o ya tie-
nen necesidades que no de-
penden de su discapacidad,
sino de la demencia anadida.
-¢El desarrollo de esta
enfermedad neurodege-
nerativa en personas
con Sindrome de Down
se produce de igual mo-
do que en el resto de la
poblacion o presenta
particularidades?

Este es uno de los retos que
hay que responder porque el
desconocimiento de qué ocu-
rre con los Down cuando tie-
nen mas de 40 de afios es
superlativo. En los centros de
personas con Down, cuando
estas se deterioran y falle-
cen, los médicos no saben
que la enfermedad que sub-
yace es el Alzheimer. El he-
cho de que el Down tenga es-
ta gran probabilidad o riesgo
de tener Alzheimer es algo

nuevo. Y lo es por una razon,
que antes no sobrévivian a
los 60 afios y ahora si.
Desde el afio 2011, la orga-
nizacion mundial que organi-
za los criterios diagnosticos
de la enfermedad de Alzhei
mer, |a International Working
Group, ha dicho que hay dos
tipos de Alzheimer: el espo-
radico (es el mas frecuente,
ya que afecta a mas del 95%
de los pacientes) y el genéti-
co. En esta dltima variedad
distingue dos tipos: el que
viene dado porque la perso-
na ha heredado un gen que
tienen sus padres; o el que
se produce por tener Sindro-
me de Down. Y es que se
considera que la variacion
genética que comporta tener
Down te da un riesgo elevadi-
simo de tener Alzheimer muy
pronto y muy deprisa en
cuanto a su evolucion.
-;Cémo estan desarro-
llando este proyecto de
investigaciéon?

Para todo esto se precisa un
grupo de profesionales, de
psicologos y neurdlogos ex-
perimentados, que determi-
nen qué pruebas hay que pa-
sar. Por eso en 2014 se hi-
zo el primer convenio de co-
laboracion entre la Fundacio

Catalana de Sindrome de
Down y el Hospital Sant Pau.
Por primera vez en el Estado
espaiiol y en Europa, se en-
tendia que un servicio publi-
co de salud era el lugar refe-
rente donde se tenia que
evaluar a las personas con
Sindrome de Down que po-
tencialmente podian estar
desarrollando una demen-
cia. En 2016, el Hospital de
Sant Pau decidi6 dar a este
convenio un espacio, en el
pabellén Santa Victoria del
Hospital de Sant Pau, que se
bautizé con el nombre Uni-
dad Alzheimer Down.

Ahora, en el circuito asisten-
cial se atiende a las personas
con Sindrome de Down para
ver si hay deterioro o noy, en
caso de que lo haya, estos
pacientes se remiten al Hos-
pital de Sant Pau, a la Unidad
de Alzheimer Down, donde
se estudia si tienen demencia
o no. Esta es la forma con la
que se puede empezar a
diagnosticar y a tratar de for-
ma adecuada.

Lo que queremos es deter-
minar cuando les empieza la
enfermedad y para eso utili-
zamos los biomarcadores:
punciones lumbares ~para
determinar si hay amiloide o

Neuroimaging Initiative’ (Dabni). Un estudio en el que
la Obra Social La Caixa y el Hospital de la Santa Creu i
Sant Pau de Barcelona caminan de la mano con el obje-
tivo de hallar la explicacién a este deterioro cognitivo

“Cuando alcanzan los
40 anos, en su cerebro
hay una gran cantidad
de proteina amiloide,
la marca patoldgica del
Alzheimer”

no-, estudios psicolégicos,
resonancias magnéticas...
Habiamos empezando con
estudios pilotos en 2014 gra-
cias a becas del Ministerio de
Economia, Industria y Com-
petitividad y, afortunadamen-
te, la Fundacion Bancaria La
Caixa nos concedié también
una beca de 930.00 euros
para que en los proximos
tres anos podamos hacer
una muestra de personas
con Sindrome de Down para
poder analizar en ellas cuan-
do empieza la enfermedad
de Alzheimer y tratar de en-
tender mejor la dolencia.

La gran esperanza que te-
nemos es que la investiga-
cion que estamos empe-
zando a hacer aporte cono-
cimientos sobre las causas
de la enfermedad, como
aparece y como hace para
ser mas rapida y cruel con
personas con Down.

-¢Qué primeras conclu-
siones estan pudiendo
advertir en el estudio?
Tenemos unas primeras eva-
luaciones que se han realiza-
do sobre una cohorte de
mas de 400 personas proce-
dentes de la Fundaci6 Cata-
lana de Sindrome de Down.
De ellos, lo que hemos podi-
do determinar es que, real-
mente, la presencia de de-
mencia y por tanto de acu-
mulo de amiloide tanto en li-
quido enfalorraquideo como
en el cerebro, viene determi-
nado por la edad.

En esta muestra de mas de
400 personas vemos que,
antes de los 40 afos, practi-
camente no aparece deterio-
ro pero que, a partir de los
40, va cambiando la curva de
probabilidad de tener el Alz-
heimer, de manera que a los
60 el 85% ya tiene criterios
de demencia.




