
 
 

 
Regresión en Personas con Síndrome de Down: 

Actualización de Consenso para Familias 
 
¿Qué es la Regresión? 
La regresión es un término general para la pérdida de habilidades de desarrollo adquiridas 
previamente en un individuo. Esto puede ocurrir en áreas como la vida diaria, el lenguaje, las 
habilidades/movimientos motores o la interacción social. La regresión puede ir sucediendo en 
semanas a meses, o de manera más rápida, y la duración puede ayudar a determinar la posible causa 
de la regresión. La regresión puede ser causada por diversas razones y se asocia con un marcado 
declive en la función previamente establecida. 
 
Una de las causas de la regresión es un trastorno específico conocido como trastorno de regresión 
del síndrome de Down (DSRD), trastorno desintegra�vo del síndrome de Down (DSDD) o regresión 
inexplicada en el síndrome de Down (URDS), y estos términos a veces se u�lizan de manera 
intercambiable. En este documento, u�lizaremos el término "trastorno de regresión del síndrome de 
Down" (DSRD). 
 
¿Cuáles son algunos de los síntomas asociados con el Trastorno de Regresión del Síndrome de 
Down? 

⇒ Aislamiento social de amigos, familiares y escuela/compañeros de escuela 
⇒ Pérdida del lenguaje o lenguaje disminuido 

o Disminución o pérdida del habla, pérdida del uso de ciertas palabras, cambios en la 
estructura de las oraciones, hablar como bebé, hablar en susurros 

⇒ Pérdida de hitos o habilidades de desarrollo previamente adquiridos 
⇒ Pérdida de independencia en ac�vidades o necesidad de asistencia significa�va para las 

ac�vidades (por ejemplo, ya no puede ir al baño independiente, alimentarse solo, ves�rse o 
bañarse solo cuando antes podía). 

⇒ Desarrollo de caracterís�cas similares al au�smo que no estaban presentes anteriormente 
(se presenta en semanas, no crónico) 

o Menor contacto visual, repe�ción de frases que dicen otras personas o de líneas de 
películas/televisión, disminución de la empa�a o emociones hacia los demás, ira o 
frustración con o sin explosiones de comportamiento, estereo�pia (movimientos 
repe��vos de manos o cuerpo), falta de interés en los demás 

⇒ Cambios en la ac�vidad motora (rigidez, movimientos lentos, congelamiento, �cs y/o 
movimientos adicionales sin propósito) 

o Movimientos repe��vos sin propósito, resistencia al movimiento pasivo (rigidez) y 
pérdida repen�na de tono (cataplejía) a veces también se pueden observar 

o "Congelamiento" o len�tud en el movimiento. A veces, esto puede parecer una 
marcha lenta y arrastrada donde los pies no se levantan del suelo 

o La catatonia es un término que describe rigidez generalizada o rigidez de los músculos 
al colocarlos en ciertas posiciones (como mover un maniquí). Las personas con 
catatonia también pueden moverse lentamente o no iniciar movimientos 
correctamente, mantener posturas extrañas o tener ac�vidad repe��va o sin 
propósito 

⇒ Cambio en los patrones de alimentación (por ejemplo, falta de deseo o interés en comer, 
extrema len�tud al comer) 



 
 

o Esto puede o no estar asociado con pérdida de peso 
⇒ Insomnio y dificultad para dormir 
⇒ Comportamientos compulsivos y/u obsesivos (alinear juguetes, rigidez con ru�nas no 

presentes anteriormente, solo hablar sobre un programa/ac�vidad/juego específico) 
⇒ Ges�culación facial (rostro contorsionado como si estuvieran experimentando dolor o 

probando algo agrio) o movimientos repe��vos de la boca que pueden imitar 
comportamientos de mas�cación 

⇒ Contenido o experiencias de pensamiento extrañas (psicosis) 
o Esto puede incluir alucinaciones (ver o sen�r cosas que no están allí), delirios (creer 

cosas que no son verdaderas), conciencia alterada o distorsión de 
recuerdos/conocimientos históricos 

⇒ Estado de ánimo y afecto inapropiados (llorar sin mo�vo aparente, reír incontrolablemente 
incluso en situaciones solemnes) 

⇒ Agresividad hacia ellos mismos o hacia los demás 
⇒ Aumento del diálogo interno o inicio de diálogo interno no presente anteriormente 

 
Cabe destacar que las personas con DSRD frecuentemente experimentan un inicio subagudo (menos 
de 3 meses) de estos síntomas, en lugar de una pérdida gradual. Si usted o un ser querido presenta 
una combinación de estos síntomas, recomendamos la evaluación inmediata por un experto. La 
presencia de "desencadenantes" que preceden al inicio de los síntomas puede incluir eventos de vida 
nega�vos, cambios en el entorno del hogar/escuela y enfermedades médicas u hospitalización. 
 
¿Necesito Ser  Evaluado? 
Si su ser querido está experimentando alguno de estos síntomas, se recomienda una 
evaluacióncuanto antes. Puede haber problemas médicos o psicológicos que causen síntomas que 
imiten el DSRD y que podrían ser reversibles. Por lo tanto, es muy importante que una persona con 
síndrome de Down reciba una evaluación médica temprana si presenta síntomas de regresión según 
se describe anteriormente. Aunque los médicos no lo saben con certeza, también se presume que un 
diagnós�co y tratamiento tempranos pueden mejorar los resultados. 
 
¿Cuáles son las Otras Causas de la Regresión en Personas con Síndrome de Down? 

⇒ Médicas: Las personas con síndrome de Down �enen un mayor riesgo de desarrollar varias 
condiciones médicas. Esto puede incluir síndrome de apnea obstruc�va del sueño (SAOS), 
hipo�roidismo, trastornos de la columna cervical y enfermedad celíaca, entre otros. Aunque 
no se ha establecido una asociación directa entre estas condiciones médicas y la regresión, es 
muy importante que trabaje con su médico de primer contacto, para descartar cualquier 
posible diagnós�co médico que pueda ser un factor contribuyente a la presentación de 
síntomas. 

⇒ Psiquiátricas/Psicológicas: Las personas con síndrome de Down �enen tasas más altas de 
depresión, ansiedad, catatonia, trastornos del espectro au�sta y trastorno por déficit de 
atención que las personas neuro�picas. La presencia de estas condiciones psiquiátricas en 
una persona con síndrome de Down son di�ciles de diagnositcar, dado que casi siempre hay 
discapacidad intelectual presente, lo que limita la capacidad del individuo para expresar lo 
que está experimentando, pensando o sin�endo. Una hipótesis de la regresión es que está 
desencadenada por, o es el resultado de una enfermedad psiquiátrica. 

o No hay una "prueba de sangre" para diagnos�car trastornos 
psiquiátricos/psicológicos. Un psiquiatra o psicólogo puede u�lizar herramientas de 



 
 

evaluación, listas de síntomas, entrevistas y alguna evaluación formalizada para 
determinar qué diagnós�co se ajusta. 

o La catatonia se ha reconocido como una caracterís�ca común asociada con el DSRD.  
La catatonia puede ser causada tanto por condiciones psiquiátricas como médicas, y 
los síntomas a veces se pasan por alto fácilmente. Detectar la catatonia es importante 
porque hay tratamientos específicos. Los benzodiazepinas (especialmente el 
Lorazepam/A�van) son efec�vos para el tratamiento de la catatonia, pero otros 
medicamentos psiquiátricos también pueden ser ú�les. La terapia electroconvulsiva 
(TEC) también es eficaz en el tratamiento de individuos con regresión. 

o Las personas con regresión mediada por condiciones psiquiátricas/psicológicas 
también pueden responder a an�depresivos, medicamentos an�convulsivos 
(medicamentos para convulsiones/moduladores del estado de ánimo), medicamentos 
an�psicó�cos y/o terapia electroconvulsiva (TEC). 
 Se recomienda consultar a un especialista antes de comenzar estas 

intervenciones. Cada paciente es único y no hay un solo medicamento o 
intervención que sea el mejor, lo que puede requerir probar varios 
medicamentos diferentes antes de encontrar una respuesta posi�va. 

o Los trastornos del espectro au�sta son más comunes en personas jóvenes con 
síndrome de Down. Para la regresión crónica o de desarrollo lento, el au�smo 
comórbido puede ser una explicación posible, especialmente cuando se descartan 
otras causas. El trastorno del espectro au�sta en sí mismo (independientemente de la 
presencia de síndrome de Down) también se asocia con una mayor incidencia de 
catatonia. 

 
⇒ Neurológico: Las personas con síndrome de Down �enen riesgo de padecer múl�ples 

enfermedades neurológicas. Descartar en�dades comunes como convulsiones (también 
llamadas epilepsia), demencia (también conocida como enfermedad de Alzheimer), accidente 
cerebrovascular y enfermedad mitocondrial es importante. Dada la mayor prevalencia de 
estos trastornos en el síndrome de Down, generalmente recomendamos que todas las 
personas con síndrome de Down que experimenten regresión sean evaluadas por un 
neurólogo, preferiblemente uno familiarizado con la evaluación de personas con síndrome de 
Down, o un médico familiarizado con la enfermedad de Alzheimer en el síndrome de Down. 

o Algunas de las pruebas que los neurólogos pueden solicitar incluyen un EEG (que 
evalúa las convulsiones y/o epilepsia), una resonancia magné�ca (con y sin contraste 
para evaluar causas estructurales de la regresión y los cambios cerebrales asociados 
con la inflamación y la infección) y a veces una punción lumbar, que ayuda a evaluar si 
hay infección, cambios en los neurotransmisores e inflamación. Los médicos también 
pueden solicitar un �po especial de resonancia magné�ca llamada MRA, que se u�liza 
para examinar los vasos sanguíneos, específicamente en el cerebro y el cuello. A 
veces, los pacientes recibirán un �po especial de tomogra�a computarizada llamada 
CTA en lugar de un MRA, según la necesidad de sedación y el �po de imágenes 
disponibles en el hospital específico. 

o Algunas familias han sido informadas de que sus seres queridos con síndrome de 
Down y regresión �enen "enfermedad de Alzheimer de inicio temprano". Esto es muy 
raro en personas menores de 40 años y se deben descartar otras causas antes de 
llegar a este diagnós�co. 

o Si una persona con síndrome de Down experimenta algún síntoma de inicio repen�no 
(<24 horas) de debilidad, habla arrastrada, dificultades visuales, problemas para 



 
 

tragar, dificultad para caminar o asimetría facial, esto podría indicar una emergencia y 
se recomienda una evaluación médica urgente. 

 
⇒ Neuroinmunológico: En un subconjunto de individuos con síndrome de Down y regresión, se 

ha encontrado inflamación en el cerebro. Esto se iden�fica y confirma �picamente mediante 
una punción lumbar, un EEG y una resonancia magné�ca cerebral. Las punciones lumbares 
requieren que se inserte una aguja entre los huesos de la columna vertebral en un espacio 
lleno de líquido que rodea la médula espinal. El líquido que rodea el cerebro y la médula 
espinal se analiza en un laboratorio para informar a los médicos si hay evidencia de infección 
que requiera tratamiento o si hay células del sistema inmunológico que podrían estar 
causando inflamación. 

o Si se encuentra inflamación, hay evidencia basada en casos que sugiere que el uso de 
terapia inmunológica puede ser ú�l en el DSRD, aunque se recomienda 
encarecidamente consultar con un especialista en esta área. Las causas de la 
inflamación en el cerebro son variables y a veces se puede aplicar el término 
"encefali�s autoinmune". Aunque ese término puede usarse con fines descrip�vos, no 
está claro si este proceso es realmente una encefali�s autoinmune o no. Las pruebas 
de an�cuerpos específicos, como se mencionó anteriormente, pueden ser ú�les en 
casos donde hay sospecha de fenómenos neuroinmunológicos. 

o Las inmunoterapias se han iden�ficado como beneficiosas tanto en individuos con, 
como sin anomalías diagnós�cas en dos estudios amplios; sin embargo, no todos los 
individuos deben recibir estos tratamientos. Se recomienda encarecidamente discu�r 
los riesgos y beneficios de la inmunoterapia con su equipo de atención 
mul�disciplinario. 

 
⇒ Inmunológico/Endocrinológico: Las personas con síndrome de Down �enen riesgo de 

desarrollar una serie de trastornos inflamatorios y endocrinos como enfermedad �roidea, 
enfermedad celíaca, condiciones reumatológicas (incluyendo condiciones inflamatorias de la 
piel como la psoriasis) y diabetes. Aunque estos están más relacionados con síntomas 
prolongados (crónicos) de regresión, confirmar o descartar estas enfermedades es valioso ya 
que son tratables. 

 
⇒ Gené�co: La mayoría de las personas con síndrome de Down �enen trisomía (tres copias) del 

cromosoma 21. A pesar de esta caracterís�ca común, hay otras variaciones gené�cas 
presentes. Por lo tanto, la posibilidad de tener más de una variación gené�ca en una sola 
persona está bien establecida y se ha informado. Dependiendo de los síntomas y la presencia 
de otros problemas médicos, las pruebas pueden incluir un panel dirigido o un análisis más 
amplio, conocido como secuenciación completa del exoma. Las pruebas metabólicas de 
sangre o orina a veces pueden detectar variaciones gené�cas, pero no todas las personas con 
regresión requieren pruebas gené�cas o metabólicas. 
 

⇒ Nutricional/ambiental: Algunos casos de regresión pueden ser causados por deficiencias 
severas de vitaminas, exposición a metales pesados o toxinas o infecciones. Estos se 
presentan con menos frecuencia en personas con regresión, pero también se pueden evaluar, 
especialmente si hay antecedentes de exposición o una ingesta de alimentos o dieta muy 
restringida. 

 



 
 

Encontrar la causa de la regresión es de vital importancia, tanto como las terapias que se pueden 
ofrecer, ya que difieren según la causa. Fomentamos la discusión con otras familias sobre la 
regresión, pero es importante tener en cuenta que ningún caso de regresión es exactamente igual al 
siguiente. 
Como comunidad médica, aún estamos aprendiendo las mejores formas de realizar pruebas, 
diagnos�car y tratar a personas con DSRD, y un diálogo abierto entre usted y su médico es la mejor 
manera de op�mizar la atención. 
 
¿Qué pruebas se deben realizar? 
Dado que hay muchas posibles causas de regresión en personas con síndrome de Down, 
proponemos una evaluación amplia que incluya pruebas para diversas causas según el perfil de 
síntomas de cada individuo. Las pautas recientemente publicadas (2022) para los médicos están 
disponibles en la sección de referencias a con�nuación. 
 
Sugerimos que anime a su médico a leer los ar�culos referenciados al final de este documento para 
familiarizarse con la regresión y algunas de las pruebas que se u�lizan. Es posible que su médico no 
se sienta cómodo obteniendo cada prueba y le pida que consulte a un médico "especialista" (o 
consultor) para una evaluación y pruebas adicionales. 
 
¿Necesito realizar todas las pruebas? 
Las pruebas se basan en los síntomas individuales y luego se determina la causa más probable de la 
regresión. DSRD es un diagnós�co de exclusión y por esta razón se aconseja realizar pruebas 
exhaus�vas. A veces, se considerarán y discu�rán combinaciones de tratamientos. No es necesario 
realizar todas las pruebas antes de comenzar un tratamiento, aunque algunas pruebas (como la 
resonancia magné�ca o la punción lumbar) pueden ayudar a guiar cuáles son los tratamientos más 
apropiados para comenzar. 
 
¿Existe un tratamiento? 
No hay un tratamiento único para personas con DSRD. Sin embargo, una vez que se encuentra una 
razón para la regresión, su(s) médico(s) pueden trabajar juntos para ofrecer las mejores opciones de 
tratamiento. 
 
Recomendamos buscar la consulta de un experto en psiquiatría, neurología y/o un proveedor 
familiarizado con el tratamiento de personas con síndrome de Down y regresión antes de comenzar 
una terapia. Recomendamos fervientemente la atención mul�disciplinaria cuando esté disponible. 
 
Es posible que sus médicos recomienden tratamiento mientras aún espera realizar pruebas. Por lo 
general, esto no interferirá con la precisión de las pruebas cuando se realicen después de iniciar un 
tratamiento. 
 
Para considerar la terapia inmunológica (por ejemplo, esteroides o IVIg), debe estar bajo el cuidado 
de un neurólogo o inmunólogo con experiencia previa en el uso de terapias inmunológicas. Cuando 
se consideran medicamentos psiquiátricos o ECT, debería trabajar con un psiquiatra o neurólogo 
familiarizado con el síndrome de Down. Buscar la atención de profesionales de la salud aliados, como 
psicólogos, terapeutas y trabajadores sociales, también puede ser beneficioso cuando estén 
disponibles. 
 
¿Hay ensayos clínicos o inves�gaciones disponibles para la regresión en el síndrome de Down? 



 
 

Los profesionales que trabajan con la comunidad del síndrome de Down están inves�gando 
ac�vamente las causas y el tratamiento de la regresión en personas con síndrome de Down. Todos 
los ensayos clínicos (no solo relacionados con la regresión) se enumeran en: htps://clinicaltrials.gov/ 
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