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Sindrome de Down

Anomalia cromosdmica que se
debe por lo general a una copia
extra del cromosoma 21. Este sin-
drome generalmente, aunque no
siempre, ocasiona retardo mental
y otras condiciones.

Eponimos y biografias médicas

1

John Langdon Down
(1828-1896)

José L. Fresquet Febrer
(Instituto de Historia de la Ciencia y Documentacién. Universi-
dad de Valencia - CSIC)

Version impresa de
http://www.historiadelamedicina.org/down.htm

(Diciembre, 2006)

ohn Langdon Down naci6 en 1828 en Torpo-

int, Cornwall. Vivian entre artesanos que tra-

bajaban en la base naval de Devenport. John
fue a la escuela hasta los catorce afios, edad en
la que se puso a ayudar a su padre en su tienda.
Cuenta Down que, durante una tormenta de vera-
no, se refugiaron en un cobertizo igual que lo hizo
una nifia con retraso mental; se preguntd entonces
si no se podia hacer nada por ella. Esto fue para €l
una premonicién. A los 18 afios de edad se trasla-
d6 a Londres. Alli fue ayudante de un cirujano en
su préctica privada.

Se matricul6 en los cursos que ofrecia la Royal
Pharmaceutical Society. Pronto destaco en los es-
tudios y super6 los exdmenes con €xito, aunque
nunca tuvo la pretensiéon de dedicarse a la farma-
cia. Con sus conocimientos regres6 a su ciudad
natal y ayudé a mejorar el negocio de su padre.
En 1847 pudo trabajar en el laboratorio de la
Pharmaceutical Society, donde aprendié quimica
orgdnica. Fue ayudante de Redwood y después
investigador ayudante de Michael Faraday (1791-
1867) con el que realizé varios experimentos so-
bre gases. Sin embargo, enfermé de tuberculosis
y tuvo que guardar reposo durante tres afios en
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Dartmoor.

Down dio clases de quimica en Torpoint y su de-
seo era continuar investigando en quimica orgéni-
ca pero, tras la muerte de su padre en 1853, ingre-
sO en la escuela de medicina del London Hospital,
por razones econdmicas. Fue buen estudiante,
gand un premio de fisiologia y se gradu6 en 1853.
Le esperaba una carrera brillante en el hospital
universitario, pero, sorprendentemente, fue médi-
co superintendente en el Royal Earlswood Asylum
para “idiotas” en Surrey.

El Asilo de Earlswood estaba funcionando con
serias dificultades. Los ideales iniciales con los
que se habia creado se vieron afectados por una
serie de crisis e informes negativos. John Forbes,
médico de la Casa Real, John Connolly, reforma-
dor de hospitales psiquidtricos, y W.J. Little, que
describié un tipo de parélisis cerebral, tomaron
la decision de que debia contratarse a un médico
competente que actuara como superintendente.
Little anim6 a Down a que solicitara el puesto.
Durante este periodo Down obtuvo el doctorado
en la Universidad de Londres.

En Earlswood actué como psiquiatra, psicélo-
go, trabajador social, supervisor y administrador.
Una de las primeras medidas que tomé fue que
ensefiaran a los residentes a utilizar los cubiertos.
También suprimié los castigos y establecié un
plan para que los nifios aprendieran a controlar su
comportamiento. Se despertaba a los que moja-
ban la cama durante la noche. Mejor6 las instala-
ciones y proporciond una amplia gama de juegos
y de entretenimientos a los nifios. La asistencia,
ademds, fue profesionalizindose con personal
competente.

En 1860 se cas6 con Mary Crellin. Fueron a vivir
al asilo y se convirtié de inmediato en una volun-
taria. Tuvieron un hijo en 1861 y una hija en 1863.
Esta murid a los dos afios de una posible infeccién
virica. En 1866 naci6 otro hijo, Reginald. Down
gand reputacion internacional; The Lancet alab6
su trabajo y su sueldo subié de 400 a 700 libras.
Down habia estado investigando y publicando sus
trabajos en varias revistas médicas.
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Dado su interés en los niflos con graves retrasos
mentales, alterné la préactica hospitalaria con el tra-
bajo en el establecimiento de Earlswood. También
fue profesor de materia médica y terapéutica en el
Colegio médico del London Hospital, y después de
“principios y préctica de la medicina”.

Recogi6 todo tipo de datos clinicos y de las autop-
sias de los que fallecian. Fue de los primeros en uti-
lizar la fotografia como forma de recopilar datos.
Gracias a John Connolly (1794-1866), reformador
de los hospitales psiquiétricos, conoci6 la frenolo-
gia y la clasificacion antropoldgica de Blumenbach
(caucésicos, etiopes, malayos, indios americanos,
y mongolicos), que aplicé a los residentes de Earl-
swood.

En 1866 publico en la revista London Hospital Re-
ports, un articulo de tres paginas y media en el que
presentaba una descripciéon minuciosa de un grupo
de “pacientes” con discapacidad intelectual que
mostraban caracteristicas fisicas parecidas: “Obser-
vations on an Ethnic Classification of Idiots”. Des-
cribié las caracteres faciales, la anormal coordina-
cién neuromuscular, las dificultades que mostraban
con el lenguaje oral, asi como la asombrosa facili-
dad que tenian para imitar a los médicos, ademas de
su gran sentido del humor. Los describi6 asi:

“El pelo no es negro, como en el Mongol verdade-
ro, sino de un color pardusco, lacio y escaso. La
cara es plana y amplia. Las mejillas son rotundas y
se extienden a los lados. Los ojos se colocan obli-
cuamente, y su canto interno es es mds distante de
lo normal. La grieta palpebral es muy estrecha. La
frente se arruga transversalmente de la ayuda cons-
tante que elevadores del pdrpado. Los labios son
grandes y gruesos con grietas transversales. La len-
gua es larga y dspera. La nariz es pequeria. La piel
tiene un leve tinte amarillento sucio, y es deficiente
en elasticidad, dando el aspecto de ser demasiado
grande para el cuerpo”.

De acuerdo con la teoria de Darwin, Down crey6
que la entidad que hoy se conoce con su nombre, era
un retroceso hacia un tipo racial més primitivo, una
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forma de regresion al estado primario del hombre.
Sus rasgos le recordaron los mongoles, némadas
de la region central de Mongolia, que entonces se
consideraban “primitivos” y poco evolucionados.
También pensé en un principio que ciertas enferme-
dades de los padres podian originar este sindrome
y en trabajos posteriores sefialé que la tuberculosis
durante el embarazo podia romper la barrera de las
razas y ocasionar que padres europeos tuvieran hi-
jos orientales. Down buscaba explicaciones cienti-
ficas y naturales para las anomalias congénitas que
se achacaban entonces a razones divinas.

El término “mongolismo” se extendi6 a lo largo del
siglo XX hasta que en los afios sesenta varios cien-
tificos, a través de la revista The Lancet, sefialaron
que era inadecuado y se propuso, entre otros, el de
“trisomia del par 21” o sindrome de Down. Hoy se
tiene como un trastorno genético que implica una
combinacion de defectos congénitos, entre los que
se incluyen cierto grado de retardo mental, rasgos
faciales caracteristicos y, a menudo, defectos car-
diacos, deficiencia visual y auditiva y otros proble-
mas de salud. La gravedad de todos éstos varia en
gran medida entre los individuos afectados. Este
sindrome es uno de los defectos genéticos congéni-
tos mds comunes y afecta aproximadamente a uno
cada 800 a 1000 nifios.

Después de varios afios de permanencia en Earl-
swood, Down no recibié apoyo para llevar sus ex-
periencias a la Exposicién de Parfs y se pusieron di-
ficultades a su mujer que atendia a un cierto nimero
de nifios incapacitados que se habian alojado en las
casas de los empleados; segun el Comité del Asilo,
no estaba en ndmina. Por cuestién de principios di-
mitié de su cargo.

En 1868 se fue de Londres y cred una institucion en
Teddington para la educacién de nifios con enfer-
medades mentales de familias ricas. Comenzaron
comprando una casa y, poco a poco, con préstamos
e hipotecas, compraron las tierras del alrededor.
Tuvo practica privada y llego a ganar mucho dine-
ro. Volvié sobre el tema del mongolismo en su On
some of the mental afflictions of childhood an youth
(1887). Llegaron a tener més de cien nifios. Lo equi-
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paron al més alto nivel y contrataron profesores.
Habia talleres y se practicaban varios deportes.
Tenia también un teatro y se prefirié al personal
que supiera musica, cantara o tocara alguin instru-
mento. Down, no obstante, atendi6 a nifios pobres
hasta su muerte y fue consultor del Dispensario
de Kington Provident sin salario y del Teddington
Cottage Hospital.

Down era de ideas liberales. Defendié que las
mujeres podian acceder a todas las profesiones,
incluida la de clérigo, y debian tener derecho al
voto. Se opuso fuertemente a la esclavitud. Sefia-
16 que debia proveerse educacion especial y dar
oportunidades a todos los nifios discapacitados,
independientemente de su extraccién social (On
the education and training of the feeble in Mind,
1876). En esa época a este tipo de nifios se les
tenia encerrados en los cuartos de los criados, se
les asilaba y se les privaba de educacién. Down
siempre criticé esta situacion y sefialé que debian
recibir una formacién adecuada y que, incluso,
podian llegar a ser socialmente utiles para desem-
pefiar determinadas tareas. También tuvo fuertes
convicciones religiosas.

En 1890 sufrié una grave enfermedad. Muri6 el
7 de octubre de 1896. Su cuerpo fue incinerado
y sus cenizas llevadas a Normansfield. Su mujer
falleci6 en 1901.
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