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“Qué es una mafiana sin ti, si no el palido y tenue recuerdo de tu presencia, qué es un dia sin ti
sino el transcurrir del tiempo en un lugar dénde la luz se escapa a mis sentidos, que es la vida
sin ti, si no el congelamiento donde no existe movimiento en mi reducido espacio. Estar sin ti es
la dispersion de mi conciencia hacia donde tu estas, donde nada, ni nadie la puede tocar, es el
vacio, el olvido, el padecer y el dormir hasta que la mafiana me llama para volverme a consumir,

un dia mas en tu ausencia’ (Luther Huxley, 2013).
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INTRODUCCION

En la actualidad hablar de la Educacion Especial (EE), implica tener presentes los cambios
que se han tenido en las Gltimas décadas, tanto nacionales como internacionales, asi como
las transformaciones que han surgido en el uso de términos y conceptos que se han utilizado
para referirse a las personas con alguna discapacidad, se usaban términos como “invalidez,
incapacidad, deficiencia, minusvalidez, limitacién, retraso mental” entre otros,
construyendo etiquetas socialmente discriminatorias y nocivas para quien padeciera algin
tipo de discapacidad. Para erradicar dichos términos, Mary Warnock junto con el Comité de
Educacidn, en 1978 crean el Informe Warnock planteando una uniformidad en el uso de
terminologias, proponiendo el término Necesidades Educativas Especiales (NEE), para
referirse a las personas que necesiten algun tipo de Educacion Especial, prestando la
educacion adecuada para personas con alguna deficiencia ya sea fisica y/o mental,
satisfaciendo sus necesidades a través de técnicas especializadas para su total integracion
social y educativa.

Es por ello que la educacion especial se integra bajo diferentes disciplinas como lo
es la medicina, biologia, sociologia, medicina, pedagogia, entre otras; creando nuevos
campos de conocimiento. Las disciplinas afines se originan cuando hay coincidencias
comunes entre ellas, las cuales integran conocimientos necesarios para crear asi nuevos
campos interdisciplinarios. Aunque la EE ha sido definida de diferentes formas, su objetivo
principal es la atencion e integracion de individuos extraordinarios o que presenten algdn
tipo de tipo de capacidad o competencia diferente a la “normal”. Las personas que desde el
nacimiento o en algin momento de su vida requieran algun tipo de NEE, pueden ser aquellas
gue presenten o tengan alguna deficiencia sensorial (ceguera, sordera), alteraciones motoras
(pardlisis cerebral), problemas de comunicacion (mutismo, tartamudez), problemas de
aprendizaje, problemas de socializacion o conducta (autismo e hiperactividad), discapacidad
intelectual (retardo mental), asi como alteraciones cromosémicas (Sindrome de Turner o
Sindrome de Down).

El sindrome de Down (SD) se identifico por primera vez en 1866 por John Langdon
Down, pero no fue hasta 1932 cuando Davenport sugirio que la causa del Sindrome de Down
eran irregularidades cromosomicas que originaban la discapacidad intelectual, hasta que en
1956 gracias a las técnicas disponibles, Jerome Lejeune descubrié que el SD se debe a un

cromosoma extra (47 cromosomas).



En 1970 Capersson postula que el material genético se triplica concentrandose en el
brazo largo del cromosoma 21 (21q), denominandose “region critica” del SD. Otros
tipos de alteraciones o aberraciones cromosémicas del SD es la Translocacion (un
cromosoma extra o un fragmento se encuentra pegado a otro cromosoma) Yy el Mosaicismo
(se da por la no-disyuncién meiética o mitdtica, la cual se da poco después de la
fecundacion apareciendo dos tipos de células) (Basile, 2008).

Ghosh y Kumar (2013), mencionan que el 79% se produce en la ovogénesis materna
especialmente en la meiosis |y el 39% es de origen paterno, esto se debe probablemente al
mecanismo de maduracion de los ovocitos en los ovarios, debido a que la meiosis | se inicia
en los ovarios a las 11-12 semanas de gestacion del feto quedando suspendido este proceso
hasta el inicio de la pubertad (menstruacién). Cuando inicia este periodo el foliculo crece y
algunos pocos son expulsados con la ovulacion (uno cada mes). En la ovulacion el ovocito
secundario se libera desde el ovario y si existe la fertilizacion se completa la meiosis, en
algunos de los casos se puede producir una distribucion defectuosa de los cromosomas (no
disyuncién) tanto en la meiosis | como en la Il (Passarge, 2004; Jiménez & Merchant, 2003;
Nussbaum, 2008). Por lo tanto la principal teoria sobre la etiologia del SD es la edad materna,
debido al envejecimiento y deterioro de los ovocitos (Hunt & Hassold, 2008). La prevalencia
del SD dentro la edad materna oscila a la edad de 30 afios 1/900; a los 35 afios 1/400; a los
40 afios 1/105 y posteriormente a los 49 afios 1/12 (Campos, 2010). Actualmente esto ha
cambiado, ya sea por determinadas técnicas de deteccion prenatal y la tasa de abortos
inducidos tras la confirmacién de un diagndéstico prenatal.

Dentro de las manifestaciones clinicas se pueden percibir ciertos rasgos propios del
SD como la cabeza, nariz, orejas y la boca son mas pequefias de lo normal, pero la pequefiez
de la boca combinada con el débil tono muscular provoca que la lengua salga ligeramente
de la boca, dientes pequefios y a veces formados e implantados anormalmente (pueden faltar
algunos dientes), cuello corto, manos pequefias con dedos cortos, entre otros. Debido a este
tipo de rasgos es que estan propensos a ciertos problemas de salud, los cuales influyen de
manera importante en la calidad y esperanza de vida. Ahora se sabe que las personas con
Sindrome de Down como grupo, tienen una esperanza de vida de 56-58 afios en los paises
desarrollados (Bello, 2007). Algunos de los problemas de salud que se presentan son:
cardiopatias, la m&s comun es la comunicacion atrioventricular, defectos visuales, pérdida
auditiva, apnea durante el suefio por obstruccion, enfermedad de la tiroides, anomalias

gastrointestinales; su motricidad fina y gruesa es torpe y lenta; uno de los signos mas


http://www.intechopen.com/books/down-syndrome/risk-factors-for-down-syndrome-birth-understanding-the-causes-from-genetics-and-epidemiology%23B36

caracteristicos del SD es el retraso mental y su coeficiente intelectual bajo la media (25-50)
(Bautista, 1993; Ruiz, 2008; Castro, 2007; Basile, 2008).

En relacién al SD, se manejan una multitud de prejuicios y estereotipos, creencias
sociales, sobre lo que la gente piensa y siente, hecho que los lleva a tomar decisiones y
acciones. Una creencia en comun es que se deben sobreproteger debido a que son seres que
no se pueden valer por si mismos, debido a las enfermedades que pueden padecer, no son
capaces de aprender ademas de privarles la posibilidad de tener retos en la vida cotidiana
como el ser independientes, superarse y conocer de lo que pueden ser capaces. Uno de los
prejuicios mas frecuentes es la discriminacién, limitando oportunidades y aquellos
beneficios sociales como el recibir una educacion adecuada, socializar, &mbitos de la salud,
su integracion social y hasta el poder llegar a adquirir un empleo (Rodriguez, 2012). Es por
esta razon, que la EE requiere de un trabajo multidisciplinario que sume esfuerzos y practicas
de diversas disciplinas para evaluar y tratar un problema con el fin de lograr su plena
integracion social y/o educativa.

El objetivo general del presente escrito, es realizar una descripcion y una revision
amplia sobre el tema del Sindrome de Down, haciendo referencia a sus caracteristicas
psicoldgicas y bioldgicas mas relevantes, destacando aspectos relacionados a la etiologia o
determinacion del problema, asi como su intervencion multidisciplinaria enfatizando el rol
profesional que tiene el psicologo dentro de la EE. Para el cumplimiento del objetivo
planteado, el tema sera tratado en 5 apartados, en donde se iniciara con aquellos documentos
internacionales dentro de la EE, que fueron fundamentales tanto para hacer cambios
relevantes dentro de las terminologias utilizadas, asi como la busqueda de la completa
integracion de las personas con algun tipo de NEE. Dada la importancia que tiene el SD
como una discapacidad de indole cromosomico, en el segundo apartado se abordaran temas
relacionados con la citogenética, conociendo como es que se producen las trisomias, el
mosaicismo Y las translocaciones, aberraciones cromosémicas que son caracteristicas del
SD. Posteriormente se tratard el motivo fundamental de dicho proyecto, el Sindrome de
Down. Tocando puntos historicos, definiciones, la etiologia primordial y su prevalencia, asi
como las caracteristicas fisicas, psicoldgicas y las condiciones médicas que presentan las
personas con SD. Un cuarto apartado considerara las diferentes técnicas de diagnéstico que
se han utilizado para prevenir dicho sindrome. Finalizando con el objetivo principal de la
EE, que es la evaluacion, intervencion, rehabilitacion e integracion, aspectos primordiales

gue ofrecen una respuesta educativa oportuna, eficaz y ajustada a las necesidades de estas



personas.



1 ACONTECIMIENTOS IMPORTANTES
DENTRO DE LA EDUCACION ESPECIAL.

Desde los origenes de la humanidad hay personas que han sido diferentes, ya sea por
problemas fisicos, intelectuales y/o emocionales. Las relaciones y practicas que ha tenido la
sociedad en torno a estas personas, han sido generalmente negativas, generando una serie de
creencias, mitos y tables alrededor de ellas considerdndolas como castigo divino, brujeria o
cuestiones demoniacas (Minguez, 2004). La ignorancia y el desconocimiento de la sociedad
hacia estas personas, antiguamente se resolvia con la eliminacion fisica, esconder a las
personas dentro de las comunidades, abandonos en instituciones religiosas, asilos o
instituciones especializadas, apartandolos de la sociedad. Este tipo de concepciones son
influenciadas y construidas socialmente, debido a que existen marcados estereotipos, de los
cuales se arraigan creencias considerando que, lo que es diferente 0 no corresponde a las
caracteristicas “normales” segun la sociedad, es criticado, sefialado e incluso visto
negativamente, ademas de ser considerados inGtiles y que no se pueden valer por si mismos,
fomentando su sobreproteccion y/o abandono privandolos de su desarrollo e integracion
social.

A consecuencia de esto, han surgido términos que se han utilizado para referirse a las
personas que padecen algun tipo de discapacidad, como *““invalidez, incapacidad,
deficiencia, minusvalidez, limitacion, retraso mental”, entre otros, las cuales son etiquetas
discriminatorias y ofensivas para ellos. Dado a los mdltiples términos y concepciones
erroneas que se han formado, a través de medidas, documentos, declaraciones e informes de
indole internacional o nacional, se busca resaltar y favorecer sus derechos asi como su
completa y plena integracion en todos los ambitos. Mediante este tipo de documentos, se
pretende eliminar la clasificacion de minusvalias y lograr un mutuo acuerdo, al utilizar
términos que no sean insultantes ni humillantes. Es por ello que, a través del informe
Warnock se propone que se utilice el concepto de Necesidades Educativas Especiales (NEE)
para referirse a las personas ya sea nifios, jovenes o adultos que en algin momento de su
vida, requieran algin tipo de Educacion Especial (EE), independientemente de las
caracteristicas que tenga, el tener acceso a una escuela ordinaria, ademas de su completa y

plena integracién tanto educativa como social (Warnock, 1978).



El surgimiento de estos conceptos significo un parteaguas en la EE, debido
a que se ofrece una educacion especializada, programas adecuados de acuerdo al tipo

de necesidades individuales que tienen las personas con algun tipo de NEE.

1.1 Informe Warnock, 1978

En Septiembre de 1974 en Gales, el Comité de Educacién se reunio para elaborar un
documento, tomando como base la Ley de Educacion de 1970, en donde se menciona que
todos los nifios, independientemente de la gravedad que tengan, deben estar incluidos dentro
de la EE y que la educacion debe ser equitativa e igualitaria para todos. Es por ese motivo
que en 1978 se presenta el Informe Warnock, nombrado asi en honor a quien preside el
Comité Mary Warnock, cuyo objetivo de dicho documento fue:

"Analizar la prestacion educativa en favor de nifios y jévenes con deficiencias
fisicas y mentales, considerando los aspectos médicos de sus necesidades y los
medios conducentes a su preparacion, para entrar en el mundo del trabajo;
estimar el uso mas eficaz de los recursos para tales fines; y efectuar

recomendaciones™ (Warnock, 1978, p. 45)

Uno de los puntos mas importantes que retoma este documento es el tema de la educacion,
refiriéndose a que la persona que presente algun tipo de discapacidad tiene derecho de recibir
una educacion igualitaria, asi como aumentar el conocimiento del mundo que lo rodea,
proporcionandole todas las posibilidades y responsabilidades para que en un futuro pueda
ser totalmente independiente y autosuficiente. Ademas se propone que se anule todo tipo de
clasificacion y etiquetas despectivas que generalmente son negativas, asimismo que se
eliminen los grupos de deficientes y no deficientes, teniendo en cuenta que la diferencia que
existe entre estos, es que los deficientes reciben educacion especial y por el contrario los
restantes simplemente educacion. Es por ello que el Comité plantea que la Educacion

Especial consista en:

“la satisfaccion de las necesidades especiales de un nifio con objeto de acercarse,

en lo posible, al logro de los fines de la educacion™ (Warnock, 1978, p. 46)

La Educacién Especial debe prestar ya sea permanente o temporalmente, la ayuda
junto con los medios adecuados con los cambios o0 adaptaciones que sean necesarios que se

adecuen a las necesidades individuales que cada uno de ellos posee. EI Comité reconoce la
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necesidad de tener términos que describan adecuadamente las necesidades, por lo que
propone “dificultad de aprendizaje”, del cual se puede especificar si son leves, moderadas o
severas (Sanchez & Torres, 1999). Ademas también se plantean y se exponen otros puntos

fundamentales como:

e Laeducacion debe ser igual para todos sin importar sus caracteristicas.

e No utilizar ningun tipo de categorias y etiquetas ofensivas y utilizar los términos
Necesidades Educativas Especiales o Dificultad de Aprendizaje.

e Todos los nifios tienen derecho a la educacion.

e Cuando se detecte algun tipo de deficiencia se debe de intervenir inmediatamente.

e Sise requiere, se debe brindar un trabajo multidisciplinario de acuerdo a las necesidades
individuales.

e No solo se debe educar a la persona con algun tipo de necesidad, sino también a padres,
maestros y/o personas que estén en contacto directo con él.

e Aumentar el nUmero de escuelas maternales para todos los nifios, pero aquellos que
presenten alguna deficiencia podran iniciar su educacion a la par con nifios de su misma
edad.

e Elaborar un perfil a detalle de la persona que necesite o requiera algun tipo de Educacion
Especial, asi como evaluar las necesidades de cada alumno mientras se encuentre en la
etapa escolar, examinando las diferentes posibilidades de su intervencion, con el apoyo

de todos los profesionales.

Este informe es uno de los mas importantes dentro de la Educacién Especial, debido
a que incita a las diferentes naciones, a hacer frente a las necesidades de las personas con
discapacidad, ademas de promover el significado de “normalizacion”, en donde no se intenta
convertir a este tipo de personas en “normales”, si no aceptarlos como son, reconociendo
que poseen los mismos derechos, ofreciendo servicios de calidad para desarrollar al maximo
sus posibilidades, para asi poder integrarse y tener acceso a una escuela ordinaria. (Sanchez
& Torres, 1999; Ldopez, 1998; Warnock, 1987).

En la década de los 80"s la Organizacion Mundial de la Salud (OMS) present6 la
Clasificacion Internacional de Deficiencias, Discapacidades y Minusvalias (CIDDM), cuyo
propésito era definir un concepto de discapacidad que se utilizara a nivel mundial,
estableciendo asi tres niveles diferentes. La OMS establece que:
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“Una deficiencia es cualquier pérdida o anormalidad de una estructura o funcién
psicoldgica, fisioldgica o anatdmica. Las deficiencias representan trastornos de
caracter organico. Se caracteriza por déficit, pérdidas o anomalias que pueden
ser permanentes o temporales y representa la exteriorizacién de un estado
patoldgico que puede afectar a cualquier miembro, 6rgano, tejido o estructura del

cuerpo, incluidos los sistemas de la funcién mental”” (OMS, 1980, p.14).

La discapacidad es:

“Toda restriccion o ausencia, debida a una deficiencia de la capacidad de
realizar una actividad en la forma o dentro del margen que se considera normal
para un ser humano, mientras que la deficiencia es cualquier pérdida o
anormalidad de una estructura o funcion psicolégica o anatdmica, representando
trastornos de caracter organico, caracterizadas por déficits, pérdidas o
anomalias que pueden ser permanentes 0 y que representan un estado patolégico
que puede afectar cualquier miembro, 6rgano, tejido o estructura del cuerpo
incluida la funcién mental. La discapacidad se caracteriza por excesos 0 defectos
en relacién con la conducta o actividad que, normalmente, se espera y pueden ser
temporales 0 permanentes, reversibles o irreversibles, progresivos o regresivos.
Lo normal es que sea consecuencia directa de una deficiencia pero también puede
ser respuesta, sobre todo de caracter psicologico, del sujeto a una deficiencia
fisica, sensorial o de otro tipo” (OMS, 1980, p.14).

La minusvalia se define como:

“Una situacion desventajosa para un individuo determinado, consecuencia de
una deficiencia o discapacidad, que limita o impide el desempefio de un rol que
es normal (en funcién de su edad, sexo y factores sociales y culturales). La
minusvalia guarda relacion con el valor que se atribuye a la situacion o
experiencia de un individuo cuando se aparta de la norma. Se caracteriza por la
discordancia entre el nivel de rendimiento del individuo y las expectativas del
mismo o del grupo al que pertenece. Asi la minusvalia representa la socializacién
de la deficiencia, y en cuanto tal, refleja las consecuencias de orden cultural,
social, econdmico y ambiental, que se derivan para el sujeto de la presencia de la
deficiencia y la discapacidad” (OMS, 1980, p.14).

La OMS no s6lo tomd en cuenta a las enfermedades, sino también las consecuencias que
éstas traian en la vida de las personas, el diagnostico se debe establecer de acuerdo al origen
de la deficiencia, tomando en cuenta las posibles consecuencias que ésta puede traer ya que

se puede derivar en una minusvalia, pero se han dado ocasiones en que las deficiencias no
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causan ningun tipo de discapacidad pero si una minusvalia, las cuales pueden generar
problemas en la relacion que se tiene con los demés creando una serie de desventajas. La
incorrecta utilizacion de ciertos términos, ha provocado que sea necesario cambiar,
transformar y crear nuevos conceptos que describan adecuadamente a las personas que
padecen algun tipo de NEE (Caceres, 2004). Conscientes de que la educacion es para todos,
en la década de los 90s surgi6 una declaracion en donde hace referencia que se deben cubrir
las necesidades basicas de aprendizaje, ademas de que impulso erradicar el analfabetismo en

adultos

1.2 Declaracion Mundial sobre Educacién para Todos, 1990

La conferencia Mundial sobre Educacion para Todos se aprob6 en Marzo de 1990 en
Jomtien, Tailandia, en donde se reunieron 1500 participantes de 155 Estados junto con
funcionarios y especialistas en educacion, que participaron representando a 20 organismos
intergubernamentales y 150 no gubernamentales. En esta conferencia se propone mejorar la
calidad de la educacién basica (primaria) proporcionando los medios eficaces y econdmicos
para satisfacer las necesidades béasicas de aprendizaje de grupos desatendidos (UNESCO,

1994). Conscientes de que una educacion basica es primordial para el desarrollo de las

personas, la declaracion propone que:

e Todas las personas incluyendo nifios jovenes y adultos, deben disfrutar las
oportunidades educativas para asi cumplir sus necesidades béasicas como lectura,
escritura, expresion oral, calculo, solucion de problemas asi como valores y actitudes,
permitiendo desarrollarse plenamente mejorando su calidad de vida.

e Transmitir y enriquecer la cultura y los valores, asi como proteger el medio ambiente.

e Se debe tener un nivel de aprendizaje estable garantizdndose que éste sea de calidad,
eliminando cualquier tipo de obstaculo y estereotipos en cuanto a la diferencia de sexos.

e La educacion basica (educacion primaria), se debe centrar en adquirir un aprendizaje
efectivo y al finalizar se debe tener un certificado.

e EI aprendizaje inicia desde el nacimiento, siendo la familia la primera impulsora de
conocimientos fuera de la educacién primaria.

e Se debe proporcionar un programa de alfabetizacion a quien lo necesite, debido a que

la lectura y la escritura son fundamentales para adquirir nuevas capacidades.
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El objetivo primordial se enfoca en *“‘satisfacer las necesidades basicas de
aprendizaje de todos los nifios, joévenes y adultos” (UNESCO, 1994, p.19). Esta declaracion
introduce un punto importante, que se implemente una educacion basica no solo en nifios y
jovenes, sino también que se imparta en adultos a través de programas destinados a eliminar
el analfabetismo, ya que la lectura y escritura es fundamental para poder adquirir niveles
mas elevados de conocimiento. A partir de esto otro documento de indole internacional, que
también ha sido clave dentro de la educacion de las personas con necesidades educativas
especiales, es la Declaracion de Salamanca en donde se pretende que los gobiernos,
organizaciones y/o instituciones implementen "escuelas para todos" esto es, instituciones
gue incluyan a todo el mundo, respalden el aprendizaje y respondan a las necesidades de

cada cual’” (Salamanca, 1994, p.3).

1.3 Declaracién de Salamanca, 1994

Delegados de la conferencia mundial sobre Necesidades Educativas Epeciales,

representando a 92 gobiernos y 25 organizaciones internacionales, reunidos del 1-10 de junio

de 1994 en Salamanca Espafia, se llevé a cabo la Conferencia Mundial sobre Necesidades

Educativas Especiales, propiciada por la UNESCO y organizada por el gobierno espafiol. La

inclusion debe ser primordial a través de escuelas regulares, las cuales deben aceptar a todos

los nifios independientemente de sus condiciones fisicas intelectuales, sociales, emocionales,

linglisticas entre otras, reafirmando un compromiso con la educacion reconociendo la

necesidad y urgencia de proveer servicios educativos para todos. Algunos de los puntos

importantes dentro de la declaracion son:

e Los nifios de ambos sexos tiene derecho a la educacion.

e Cada nifio tiene caracteristicas, intereses, capacidades y necesidades de aprendizajes
propios y distintos.

e Las personas con necesidades educativas especiales deben tener acceso a escuelas
ordinarias que sean capaces de satisfacer sus necesidades.

e Las escuelas ordinarias con una orientacion integradora representan un medio eficaz
para combatir actitudes discriminatorias y lograr una educacion para todos.

e Adoptar como ley o como politica el principio de educacion integrada.

e La creacion de mecanismos tanto participativos, planificatorios, de supervision y

evaluacion de la ensefianza de nifios y adultos con Necesidades Educativas Especiales.
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e Fomentar la participacion de padres y organizaciones de personas con alguna
discapacidad.

e Invertir un mayor esfuerzo e identificar precozmente las estrategias de intervencion.

e Defender la escolarizacion e integracion, ademas de apoyar los programas de ensefianza
que faciliten la educacion de los alumnos (as) con NEE.

e En este marco de accion, el término NEE, se refiere a todos los nifios y jévenes cuyas
necesidades se derivan de su capacidad o sus dificultades de aprendizaje.

e Dar por sentado que todas las diferencias son normales y que el aprendizaje debe
adaptarse al proceso educativo (Declaracion de Salamanca, 1994).

Desde el Informe Warnock en 1978, esta declaracion dio un respaldo importante al
concepto de “Necesidades Educativas Especiales”, ya se habia desarrollado como una
alternativa al uso de las etiquetas (deficientes, disminuidos, retrasados, etc.), siendo éstas
consideradas como perjudiciales a quien las recibe. La declaracion hace hincapié en que
cualquier alumno puede experimentar dificultades para aprender en cualquier momento de
la etapa escolar, siendo un hecho normal y frecuente que no se debe mal interpretar indicando
gue hay algo mal en el alumno.

Afios més tarde, la 54% asamblea de la OMS en 2001, revisa su clasificacion de
discapacidad que realiz6 en 1980, y aprueba una nueva version “Clasificacion Internacional
del Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud” (CIF), surge debido a la necesidad
de reconciliar los procedimientos de diagnostico a las realidades actuales. Los elementos de
la discapacidad son los componentes del cuerpo cubriendo funciones y estructuras del
mismo, que va desde la perspectiva individual hasta lo social, ademéas esta formado por
factores ambientales que tienen un impacto en los componentes de la discapacidad, teniendo
en cuenta factores personales debido a la sociedad y cultura en la que se encuentra envuelta

la persona.
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Condicién de Salud
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Fig. 1. Interacciones entre componentes que propone la Clasificacion Internacional del Funcionamiento de la
Discapacidad y de la Salud (CIF) (Céceres, 2004).

El proposito de estas clasificaciones es establecer una categorizacion objetiva que
consiguiera describir perfectamente a la salud y a sus respectivos estados teniendo en cuenta
sus componentes y lo que se relacione con ella, como lo es la educacion, trabajo entre otros.
Es a través de dichos informes, conferencias y declaraciones que la Educacion Especial
busca favorecer el acceso, integracion y una educacion igualitaria y de calidad a nifios, nifias,
jovenes y adultos que presenten o requieran algun tipo de educacién especial, que les permita
desarrollar sus habilidades para asi poder integrarse educativa, social y laboralmente en un
futuro. A partir de todos los tipos de informes, se ha luchado por que las personas que
requieren algun tipo de educacidon especial, sean tratadas como iguales y erradicar todo tipo
de etiquetas sociales que perjudican a estas personas.

Decir que alguien requiere ser identificado como NEE, es porque presenta algun tipo
de problema en alguna area del desarrollo como puede ser en su autonomia, cognicion,
lenguaje, interaccion social, motricidad y/o algun tipo de retardo mental como el Sindrome
de Down. GOomez, Rivera, Morales, y Bricefio, (2011), mencionan que el SD es una forma
de retardo mental frecuente que se origina por diferentes alteraciones cromosémicas y para
entender dichas alteraciones, es necesario conocer como se compone y se desarrollan los
cromosomas asi como los diferentes procesos celulares que pueden desarrollar u ocasionar

este tipo de aberraciones.
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2 CITOGENETICA

La historia del Sindrome de Down tiene una relacién demasiado estrecha con la genética, en
1866 cuando Langdon Down lo identifico pero no fue hasta que Jerébme Lejeune descubre
que la causa principal del SD es un cromosoma extra en el par 21 y que también se pueden
derivar otros tipos de alteraciones como lo es el mosaicismo y la translocacion. Era imposible
elaborar una hipotesis productiva y racional del Sindrome de Down sin disponer de los datos
bioldgicos (Basile, 2008). Es por ello que gracias a los avances de la citogenética se han
proporcionado nuevas herramientas para comprender las diferentes fisiopatologias que
pueden dar origen a distintas enfermedades. La citogenética es una rama de la genética en
donde su principal objetivo es el estudio de la estructura fisica de los cromosomas, asi como
la relacion de ciertas patologias genéticas. Para detectar estas patologias, se realizan ciertos
estudios y procedimientos que permiten detectar ciertas anomalias cromosomicas de las
cuales se hablaran posteriormente. Para poder comprender las anomalias, primero debemos
conocer qué son y como se desarrollan las partes de un cromosoma.

Krebs, Goldstein y Kilpatrick (2012), definen al cromosoma como una unidad
separada que contiene muchos genes, formados por moléculas muy largas de ADN dobles
(molécula portadora de la informacion genética) y de proteinas, que sélo son visibles durante
la division celular. Cada uno de ellos, contienen un Gnico ADN muy largo que esta doblado
y corre continuamente a través del cromosoma. EI ADN se asocia con proteinas lo que
constituye la cromatina (complejo formado por ADN Yy proteinas histonas que conforman a
los cromosomas). La cromatina puede darse en dos formas: eucromatina® (o cromatina
verdadera) y heterocromatina® (se replica pero no se trascribe ni se traduce). Esta se
encuentra en las células en dos formas: constitutiva siempre se encuentra condensada y
alrededor del centromero y facultativa que contiene genes activos ya sea que se condensen
0 se activen en respuesta a condiciones fisiologicas durante el desarrollo humano (Arnaiz,
Sortibran & Tellez, 2009). La eucromatina establece la parte sustancial del material
cromosémico y ahi tiene lugar la mayor parte de la transcripcion. Las proteinas que abundan
en la cromatina son las histonas® (H1, H2A, H2B, H3 Y H4). El nucleosoma constituye el

primer nivel de compactacion de la cromatina dentro del ndcleo, la histona H1 se une al

1 Eucromatina: corresponde a cromatina desespiralizada y por tanto transcripcionalmente activa.

2 Heterocromatina: Seria la cromatina intensamente espiralizada o condensada y transcripcionalmente
inactiva.

®Histonas: Proteinas basicas, ricas en arginina y lisina, que juegan un papel estructural en la conformacion de
la cromatina.



ADN, se cree que la H1 es la responsable de contribuir a la formacion mas elevada de
compactacion del genoma. El nucleosoma se conforma por octameros de histonas, el ADN
se enrolla alrededor de un cuerpo centrado formado por histonas, éstas se distribuyen en el
octdmero como una super hélice espiral de proteinas. Un segundo paso es el
enrollamiento de la fibra de 10nm* (Ordenamiento lineal de los nucleosomas, generado por
el desenrollamiento de la estructura natural de la cromatina) para poder formar una estructura
helicoidal que determina la fibra de un aproximado 30nm, la cual se le denomina Solenoide,
en donde éste estd formado por seis unidades nucleosémicas que interactdan entre si girando
hacia la izquierda y formando estructuras mas condensadas. Poco a poco el cromosoma va
formandose y gracias a las proteinas no histonas se va formando el supraempaquetamiento,
esto es conocido como Scaffold. Este forma un esqueleto de proteinas que es responsable de
darle la estructura bésica al cromosoma, logrando finalmente el empaquetamiento del ADN

conformando asi un cromosoma metafésico (Caravaca, 2004).

ADN a cromosoma Proteinas no histonicas
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Fig. 2. Muestra como a partir de la doble hélice del ADN vy los diferentes procedimientos se obtiene

un cromosoma.

Comoyase habiamencionadoanteriormente, uncromosomacontiene muchosgenes
gue estan formados por largas cadenas de ADN. Dichos cromosomas poseen tres elementos
esenciales: centromero, telomeros y el origen de la replicacion. EI centromero en
donde se anclan los microtubulos del huso, los filamentos son los responsables del

movimiento de los cromosomas durante la division celular, el centromero delimita los

4mn: nandmetros
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brazos cromosémicos; los brazos cortos (p) y los brazos largos (q). Los Telémeros son
los extremos (puntas) de los cromosomas lineales, su funcion es estabilizar los
extremos de los cromosomas. Y los origenes de la replicacion son en donde inicia la
sintesis del ADN. Cuando se preparan para la division celular, los cromosomas se
replican; estas copias idénticas se denominan cromatides hermanas y estan unidas por
el centromero, estas se obtienen por medio de la metafase y son cromosomas hijos que

se obtienenatraves de lareplicacion (Pierce, 2011).

cromatidas

&

teldbmero

brazo
/  corto

cinetocoro .
— centrémero

brazo
largo

Fig. 3. Partes del cromosoma.

Los cromosomas presentes en los humanos tienen una estructura, forma y tamafio y
un numero determinado. Cada persona contiene 23 pares de cromosomas diferentes, ademas
presentan una estructura y morfologia definida. De acuerdo con la localizacion del
centrémero, los cromosomas se clasifican en tres tipos: Cromosomas metaceéntricos: si el
centromero se localiza en la parte media y los brazos son de tamafio similar.
Cromosomas submetacéntrico: el centrémero estd més cerca de uno de los extremos,
estableciéndose que un brazo corto (p) y un brazo largo (g) ademés brazos de tamafio
diferente. Cromosomas acrocéntricos: si el centromero estd muy proximo a uno de los
extremos siendo los brazos cortos muy reducidos, estos presentan brazos muy

pequefios. (Jiménez & Merchant, 2003; Luque & Herraez, 2006).

19



Brazo corto

R0 lareo
Brazo largo

Metacéntrico Submetacéntricos Acrocéntrico

Fig. 4. Tipos de cromosomas en funcién de la longitud de los brazos y localizacion del centrémero.

Para su mejor estudio los cromosomas se analizan durante la profase o durante la
metafase, para ello es necesario el cariotipo. El cariotipo es el ordenamiento de los
cromosomas de acuerdo al tamario y localizacion que tiene el centromero. Estos se ordenan
en 7 grupos: Grupo A: los cromosomas mas grandes del cariotipo incluyen los pares 1,2y 3;
el 1 y 3 son metacéntricos, mientras que el 2 es submetacéntrico. Grupo B: pares 4 y 5 son
submetacéntricos y de morfologia similar. Grupo C: los pares 13,14 y 15 los cuales son
acrocentricos y presentan brazos cortos. Grupo E: pares 16, 17 y 18 son submetacentricos
pero el 16 tiene un centromero proximo a la parte media y tiene una constriccion secundaria
en el brazo corto. Grupo F: pares 19 y 20 con apariencia metacéntrica y brazos pequefios.
Grupo G: pares 21y 22 estos son los mas pequefios del cariotipo y acrocéntricos.
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Fig. 5. Agrupacion de los cromosomas para la obtencion del cariotipo
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Determinadas las regiones de los cromosomas, estos se pueden tefiir a través de
determinadas técnicas de coloracién, para obtener segmentos claros y obscuros, o
fluorescentes o no fluorescentes lo que forman las bandas. Estas bandas permiten identificar
los cromosomas por patrones de bandeo, en donde se pueden identificar determinadas
translocaciones mediante comparaciones con un conjunto de células diploides originales.
Dichas bandas son estructuras grandes, cada una de ellas con 10 pb® de DNA incluyendo
millones de genes. Una localizacion esta determinada por su posicién de acuerdo al brazo
del cromosoma, en el brazo largo (g) o corto (p) y después por la region del brazo, la sub-
banda (Krebs, Goldstein & Kilpatrick, 2012). Mediante la técnica de Giemsa se obtienen
series de bandas G (aparecen estriaciones laterales que se usan para cariotipificar); pero si a
los cromosomas se les somete a una solucion alcalina caliente antes de la tincion con
el reactivo de Giemsa produce bandas R, patrén aproximadamente inverso al patron
de bandas G. Si los cromosomas se tifien con mostaza de quinacrina y se observan con
luz UV revela bandas Q (Feduchi, Blasco, Romero & Yariez, 2011).

2.1 Ciclo Celular

El ciclo celular es basico para la reproduccién de los organismos y su funcion principal es
originar nuevas celulas ademas de que el proceso se realice de forma debida y regulada en
ciertos puntos clave denominados puntos de control. A través de este ciclo, células
progenitoras producen dos células hijas en donde se transmiten a determinadas instrucciones
geneticas. Esto se realiza de forma ciclica e infinidad de veces a lo largo del periodo de vida
del organismo, denominandose asi Ciclo celular.

El ciclo celular se conforma de dos fases principales: interfase en donde la célula
crece y se prepara para dividirse y la Fase M (fase mit6tica) aqui la célula entra en un proceso
de division (mitosis).

Interfase: es un intervalo entre dos divisiones, se replica el ADN de cada cromosoma,
la célula crece y se sintetiza el ADN los cromosomas estan desespiralizados y se pueden
observar los nucléolos, células diploides tienen un contenido de material genético de 2 (2n
2¢).

Durante esta fase existen determinados puntos de control para evitar que células

dafiadas y/o faltantes se expandan. Esta fase a su vez, se divide: 1) Gy, la célula crece y se

Spb: pares de bases
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sintetizan las proteinas necesarias para la division celular. Aqui entra en funcion una etapa
Go 0 quiescente en donde las células entran en un periodo inactivo en donde no se dividen y
conservan su tamafio, y pueden permanecer asi un tiempo prolongado o indefinidamente o
bien entrar de nuevo a la etapa G: (Lugue & Herraez, 2006). 2) Sintesis (S), (sintesis del
ADN), el ADN se replica y cada cromosoma tiene dos cromatidas (dos moléculas de ADN),
los cromosomas se replican y las crométidas permanecen unidas al centrémero y la célula
termina con un namero 2, 4c. El periodo de la finalizacion de la replicacion del ADN vy el
inicio de la division es la G2, 3) G, las células se preparan para la separacion de dos células
hijas y se sintetizan las enzimas que intervienen en la division celular (Arnaiz, Sortibran &
Tellez, 2009). Durante la interfase los cromosomas se encuentran en un estado relajado y los
cromosomas individuales no se pueden observar por el microscopio, pero esta situacion

cambia radicalmente cuando la célula entra en la Fase M o Fase mitdtica (Pierce, 2011).

la célula cesa de
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s separan los dos juegos
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Fig. 6. Proceso de la division celular.
2.1.1 Mitosis

““La mitosis es una division ecuacional, las dos células hijas que resultan del
proceso son idénticas entre si, como lo son la célula progenitora que les dio
origen. Durante la meiosis no hay apareamiento de homdélogos, ni intercambio
genético, por lo cual se asume que este tipo de division celular es esencialmente

conservativo” (Arnaiz, Sortibran & Téllez, 2009, p.12).
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Mitosis: las copias de los cromosomas celulares (crométidas hermanas) se separan, la célula
se divide y su funcidn es realizar los movimientos necesarios para repartir equitativamente
el material genético a traves de una serie de fases llamadas: Profase, Prometafase, Metafase,

Anafase y Telofase.
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Fig. 7. Fases de la Mitosis
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Profase: Cada una de las partes del cromosoma se Ilama cromatidas, puesto que cada una
contiene ADN idéntico debido a la duplicacién se denominan cromatidas hermanas con un
numero diploide de 46. Se forma el huso mitotico a partir de un par de centrosomas (Klug,
Cummings & Spencer, 2006). Estos cromosomas ya replicados y condensados se encuentran
envueltos en una envoltura nuclear y los dos pares de centriolos comienzan a dirigirse hacia
polos opuestos. Una vez que ese encuentra ahi, los centriolos son los responsables de que
los microtibulos den lugar a una serie de fibras del huso que van de polo a polo dando lugar
a un eje y a medida que los centriolos van de eje a eje los nucléolos y la membrana nuclear

desaparecen al terminar esta fase.

Cromosomas con Envoltura nuclear
2 cromatidas _.Z fragmentada

Microtubulos s [Microtubulos
del aster Constriccion ~ del huso
primana

Fig. 8. Profase, primera fase de la mitosis
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Prometafase: los microtubulos del huso ingresan en la region nuclear y algunos de
ellos entran en contacto con los cromosomas, para cada cromosoma de un microtdbulo
de uno de los centrosomas se ancla al cinetocoro de una de las croméatides hermanas,
por tanto cada cromosoma esta unido al centrosoma. Los microtibulos se alargan y se

acortan de modo que empujan y tironean los cromosomas (Pierce, 2011).

Fig. 9. Prometafase

Metafase: inicia cuando aparece le huso acromatico y los cromosomas se unen a través
del centromero a las fibras del huso; los cromosomas se ordenan en el plano ecuatorial 0
también denominado placa metafisica (Klug, Cummings & Spencer, 2006), se
encuentra en el plano medio de la célula. El punto de control de ensamblaje del huso
garantiza que cada cromosoma este alineado sobre el plano ecuatorial y fijado a las

fibras del huso en los polos opuestos.

Microtubulos Compleio
cinetocoricos “‘x, = = centnolar
e == i
_F'.:'?--.. a i "-_Jb, I
f". ¢
= = — = é{
N /._/f}.
N 2 N
Microtubulo " S==— ; =X Micrtotubulos
. | =
libre polares

Cromosomas dispuestos
en la placa ecuatonal

Fig. 10. Aparicion del huso acromatico y la unién de los cromosomas.

Anafase: las cromatidas hermanas de cada cromosoma se separan y migran a

extremos opuestos de la célula, la region centromérica debe dividirse en dos
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indicando que inicia la anafase. Cada cromosoma se llama “cromosoma hijo” y la
separacion de estos hacia los polos opuestos depende de las uniones de las fibras del
huso y del centromero, estos dirigen la separacion a través de sus brazos
cromosomicos. Al término de esta fase cada grupo tiene el mismo numero de

cromosomas y el mismo contenido genético.
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Fig. 11. Separacion de las cromatidas hermanas durante la anafase.

Telofase: inicia cuando los cromosomas llegan a los polos opuestos del huso, la
membrana se acomoda alrededor de los juegos de cromosomas y aparecen los dos
nucleos separados dentro de la célula; aparece el nucléolo y el huso acromatico
desaparece, los cromosomas inician a descondensarse hasta que no son visibles (Pierce,
2011; Arnaiz, Sortibran & Téllez, 2009).

2.1.2 Meiosis

“La meiosis es una division reduccional ya que el nicleo resultante
contiene la mitad de los cromosomas y de los centrdmeros que contenia la
célula progenitora, en esta etapa se ha llevado a cabo el intercambio
genético y por lo tanto los productos pueden diferir en cuanto al

contenido genético™ (Arnaiz, Sortibran & Téllez, 2009, p.14).

Al igual que la mitosis, la meiosis se precede de un periodo de interfase, incluyendo
fases como Gi S y G2, La meiosis se conforma de dos diferentes fases Meiosis | y

Meiosis Il en donde en ambas existe una division celular, donde la primer division
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ocurre al final de la Meiosis | (fase reductora debido a que los cromosomas por célula
se reduce a la mitad); la segunda division ocurre al final de la Meiosis Il, en
ocasiones se le denomina division equilibrada (Pierce, 2011). La division meiética
forma parte de un proceso en donde se producen gametos o celulas sexuales
haploides a partir de células germinales®, este proceso es conocido como
gametogénesis, proceso que se abordara mas adelante. En la meiosis | los gametos
(oocito o espermatocito) primario, separan los 23 pares de cromosomas homdlogos de
manera que pasan 23 cromosomas diferentes a cada gametocito secundario debido a que
cada par de ellos ha sufrido una disyuncion’ reduciendo asi la mitad el nimero de
los cromosomas, es por ello que se dice que es una fase reductora (Luque & Herraez,
2006).

M elosks i
Interiase Profase | b Ratase 1 Amnadase |

bAlosis 00

Fig. 13. Fases de la meiosis

De igual manera que la mitosis, la meiosis se divide en diferentes fases:

Profase 1. esta fase de la meiosis se divide en: leptoteno, zigoteno,
paquiteno, diploteno y diacinesis. Leptoteno: los cromosomas comienzan a hacerse
visibles, comienza el proceso busqueda de homdlogos e inicia su apareamiento.
Zigoteno: los cromosomas se acortan y se vuelven méas gruesos, se alinean entre si, se

aparean y comienza la sinapsis, cada par de cromosomas obtenidos de la sinapsis estan

6Células germinales: antecesores de los gametos (6vulos y espermatozoides) en los organismos
que se reproducensexualmente.

"Disyuncién: Separacion de los cromosomas en la anafase.
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formados por 4 cromatides hermanas demostrando que los homologos se han duplicado
denominandose bivalente o tétrada. Paquiteno: es la parte mas importante debido que
en esta fase ocurre el intercambio de informacidén genética o recombinacion homologa
(crossing-over). Diploteno: los cromosomas de cada tétrada comienzan a separarse, pero
aun quedan unidas a través de los quiasmas que fueron el resultado del intercambio fisico
de las cromatidas de los cromosomas. Diacinesis: los cromosomas se comienzan a separar,
el nucléolo y la envoltura celular desaparecen, y se inicia la formacion del huso
acromatico (Klug, Cummings & Spencer, 2006; Pierce, 2011; Arnaiz, Sortibran & Téllez,
2009).

e ’/’ v ,/
:‘i.ﬁs\\\\.\.}\ rf, A~ / / Q\
f{ o = Q-,”,:\ {
| & \3 R J & \m/ \ /J
\\ \ ,f/ N K / \\ =
\\\ e i \_\ - 4 o ;,_7 '//
O . —
Profase | Leptoteng Zlgoteno Paguiteno Dlploteno Diacinesis

Fig. 14. Fases de la Profase 1

Metafase I: los bivalentes se colocan para formar la placa ecuatorial, los centromeros
de los dos cromosomas homélogos estan en los lados opuestos de la placa, las tétradas se
alinean al azar. Uno de los microttbulos de uno de los polos se une a un cromosoma de un

par homdlogo y un microtabulo del otro polo se une al otro miembro del par.

\[/

Fig. 15. En la Metafase | se forma la placa ecuatorial y los centrémeros de los cromosomas

homdlogos se encuentran en los lados opuestos de la placa.

Anafase I: se identifica por la separacion de los cromosomas homdlogos, estos son
atraidos hacia polos opuestos. Ocasionalmente durante la meiosis se pueden producir errores

si no se consigue dicha separacion, la no disyuncién puede describir perfectamente tal falla.
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Fig. 16. Separacion de cromosomas homologos y se dirigen a los polos opuestos.

Telofase I: los cromosomas llegan a los extremos opuestos del huso, cada cromosoma
se denomina ménada y el citoplasma se divide (Pierce, 2011). Arnaiz, Sortibran & Téllez
(2009), denomina a la meiosis Il division ecuacional implicando la division de los

centrémeros.

Fig. 17. Telofase |

El periodo que comprende entre meiosis | y meiosis Il es la intercinesis, en donde la
membrana nuclear se forma de nuevo alrededor de los cromosomas agrupados en cada polo.
Las fases que caracterizan la meiosis Il son:

Profase Il: los cromosomas se vuelven a condensar, el huso se vuelve a formar y la

envoltura nuclear se rompe, el par de cromosomas estan unidos por un centrémero comdan.

Fig. 18. Condensacion de los cromosomas y formacion del huso

Metafase Il: los cromosomas individuales se alinean sobre el plano ecuatorial de la
metafase.
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Fig. 19. Alineacion de los cromosomas individuales en la Metafase 11

Anafase Il: los cinetocoros de las cromatides hermanas se separan y son atraidas a

los polos opuestos.

Fig. 20. Los cinetocoros se separan de las cromatides hermanas en la Anafase Il.

Telofase Il: los cromosomas alcanzan los polos del huso, se forma la envoltura

nuclear a si alrededor y el citoplasma se divide.

Fig. 21. En Telofase 11 el citoplasma se divide.

2.2 Diferencias entre mitosis y meiosis y su importancia

Como ya se menciond anteriormente la meiosis | es un proceso reduccional y en la mitosis
la célula se divide y duplica su material genético para formar asi dos celulas hijas con
material idéntico. La mitosis solo produce una sola division celular generando dos células
hijas, por el contrario en la meiosis se realizan dos divisiones teniendo como resultado cuatro

células. En células diploides el apareamiento de los homdlogos s6lo ocurre en la meiosis. En
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la meiosis los cromosomas se reducen a la mitad en la anafase | obteniendo la separacion de
los cromosomas homdlogos. Mientras que en la mitosis no se reducen los cromosomas. Otra
de las diferencias es que las cromatides hermanas en la anafase de la mitosis se separan y los
cromosomas se mueven a los polos opuestos del huso que se formé de una sola cromatide.

Desde una perspectiva bioldgica, la mitosis y la meiosis son extremadamente
importantes, debido a que garantizan un nimero constante de cromosomas en la célula.
Cuando ocurre el proceso de fertilizacion, un espermatozoide (gameto masculino) penetra
en el dvulo (gameto femenino), cada uno de estos gametos trae 23 cromosomas Y la célula
que resulte de esta union, tendra un total de 46 cromosomas. Esta célula se denomina cigoto
0 huevo, daré origen a un nuevo ser humano. De estos cromosomas 23 son aportados por el
padre y 23 por la madre. De los 23 pares 22 son comunes entre hombres y mujeres
Ilamandose autosomas, el par que resta se denomina gonosomas o cromosomas sexuales; los
Ovulos siempre tendran 22 autosomas X y un cromosoma X (XX); por lo tanto en el hombre
los espermatozoides llevan todos 22 autosomas, pero la mitad de ellos tendra un cromosoma
X'y la otra mitad un cromosoma Y (XY) (Jiménez & Merchant, 2003).

Una importancia médica sobre este tipo de procesos estd basada en los errores en la
division celular, lo que puede provocar un nimero anémalo teniendo una cantidad de mayor
0 menor en el nimero de cromosomas. La no disyuncién mei6tica, especialmente en la
fertilizacion, se completa la meiosis y en algunos de los casos se puede producir una
distribucion defectuosa de los cromosomas (no disyuncidn) tanto en la meiosis | como en la
Il (Passarge, 2004; Jiménez & Merchant, Nussbaum, 2008). La no disyuncién suele ser el
responsable de una proporcion diferente de cromosomas, generando distintas anormalidades

cromosoémicas.
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Fig. 22. Diferencias entre mitosis y meiosis
Diferencias entre Mitosis y Meiosis
Mitosis Meiosis I Meiosis IT

Los cromosomas se condensan

v se forma el huso mitdtico.

Los cromosomas se condensan, los cromosomas

homologos establecen siapsis, se produce el

Los cromosomas se condensan, se forma

el huso V la envoltura nuclear se

Profase entrecruzamiento, se rompe la envoltura nuclear | desintegra
vseformaelhuso mitdtico.
Se desintegra la envoltura nuclear
v los microtubulos del huso, se
Prometafase | fijanaloscinetocoros.
Los cromosomas se almean sobre | Lospares de cromosomashomologosse alinean | Los cromosomas individuales se alinean
Metafase el punto de control del ensamblaje | sobre el plano ecuatorial. sobre el plano ecuatorial.
del huso.
Las cromatides hermanas se | Los dos cromosomas (cada uno con dos | Las cromdtides hermanas se separan v
separan v se convierten en | cromitides) de cada par homélogo se separan V | migran como cromosomas individuales
Anafase cromosomas individuales que | se mueven hacia polos opuestos. hactalospolosdelhuso.
migranhacialospolosdelhuso.
Los cromosomas alcanzan los | Los cromosomas alcanzan los polos del huso Los cromosomas alcanzan los polos del
polosdelhuso, laenvolturanuclear huso: el huso se rompe v la envoltura
Telofase se forma nuevamente v los nuclear se forma nuevamente.
Cromosomas
condensados se relajan
El citoplasma se divide; en las | El citoplasma se divide para producir dos | Se divide el citoplasma.
Citocinesis células vegetales se formala pared | células, cada una con la mitad del mimero

celular

original de cromosomas.

Tabla.1. Diferencias significativas entre las Fases de Mitosis y Meiosis (Pierce, 2011).
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2.3 Variaciones cromosomicas

Los organismos diploides que contienen dos dotaciones haploides de cromosomas (»), una
que origina el padre y otra que origina la madre, en algunas ocasiones curren diversas
variaciones que incluyen diversos cambios en el nimero de cromosomas, provocando
cambios tanto en la estructura, funcionamiento debido a un reordenamiento diferente en el
material genético. Dichas variaciones se pueden dividir en dos tipos numéricas y

estructurales.

2.3.1 Variaciones Estructurales

Estas variaciones se producen como consecuencia de roturas cromosomicas seguidas de
reconstitucion en una nueva combinacion anémala, produciendo nuevas reordenaciones,
siendo éstas menos frecuentes que las aneuploidias. Reordenaciones estructurales pueden
encontrarse como equilibradas, las cuales se mantiene el complemento cromosémico normal
y desequilibradas si hay peérdida o ganancia de material (Nussbaum, 2008). Pueden
involucrarse cromosomas completos y/o genes alternado la secuencia del ADN, habiendo
deleciones, duplicaciones o cambios en la estructura denominadas translocaciones e
inversiones.

Son los cuatro tipos basicos de reordenamiento de cromosomas:

Duplicacion: el cromosoma o una seccion se parte y se duplica, este tipo de variaciones
puede dar un fendmeno denominado redundancia genética (Arnaiz, Sortibran, & Téllez,
2009). Cuando hay una duplicacion un segmento o una secuencia de genes aparece en forma

doble en el mismo cromosoma.
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Fig. 23. Duplicacion inferior del cromosoma.
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Delecidn: ésta puede ser al término o intercalarse, cuando ocurre en los dos extremos del
cromosoma, la porcion que tiene el centrébmero une los extremos rotos formando una
estructura celular o cromosoma en anillo. Implica la pérdida de genes o secciones de
cromosomas como resultado de uno o dos rompimientos. Arnaiz, Sortibran, y Téllez (2009),
mencionan que se puede dar en los extremos denominandose terminales o si la pérdida
ocurre en una parte interior del cromosoma se llama intersticial. La magnitud varia de la
cantidad del material genético que se pierde, en los homocigotos es letal mientras que en
heterocigotos es viable expresandose como genes recesivos dando lugar a una

semidominancia.
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Fig. 24. Delecion del cromosoma.

Inversidn: una parte del cromosoma gira 180° sobre su propio eje y se coloca de nuevo el
cromosoma de forma invertida quedando genes alterados es una inversion paracentrica si el

segmento no incluye el centrdmero y pericéntrica si el centromero esta incluido.

33



b b
c c

> A ~
d

" e T o

T @& ™ o
[ ]

e

Fig. 25. Inversion de la parte inferior del cromosoma.

Translocacion: es el intercambio de los segmentos entre cromosomas, puede ser
reciproca o no y puede involucrar cromosomas homologos o no homologos. Un tipo especial
de translocacion es la fusion céntrica o robertsoniana ocurriendo en cromosomas
acrocéntricos. En la fusion céntrica se involucran dos cromosomas, la translocacion

reciproca solo se intercambia una parte de cada uno de los cromosomas.
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Fig. 26. Translocacion cromosémica.

2.3.2 Variaciones Numéricas

Estivill, Volpini, Mila, Real, y Morral (2011), mencionan que cualquier variacion en el
namero y/o en la morfologia de los cromosomas representa una anomalia cromosomica, las
cuales ayudan para el mapeo de genes implicados, y la mayoria de dichas alteraciones
afectan varios genes produciendo diferentes sindromes, siendo las deleciones y las roturas

cromosodmicas responsables de diferentes enfermedades.
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Euploidia: son los cambios numéricos completos que implican multiplos del nimero
haploide, también se conocen como poliploidias, denominandose con el sufijo “ploide”
(Arnaiz, Sortibran & Téllez, 2009). Asi mismo Jiménez y Merchant (2003), mencionan que
las euploidias se dan cuando el cambio en el nimero de cromosomas conducen a la presencia

de multiplo exacto del nimero haploide.

Triploidia y Tetraploidia: triploide (3n) y la tetraploidia (4n), los fetos triploides pueden
nacer vivos, pero su estimado de vida es muy corto, del 1-3% de fecundaciones, los
embriones sobreviven hasta el final del 3er. trimestre, la mayoria es por dispermia
(fecundacion con dos espermatozoides), pero ademas se debe a problemas en las divisiones
meidticas produciendo un dvulo o espermatozoide diploide (Nussbaum, 2008). Es frecuente
entre los hombres, una de sus posibles causas es un espermatocito diploide, la fertilizacion
de un ovocito por dos espermatozoides (dispermia), o un ovocito diploide. La triploidia
conduce a un aborto espontaneo dentro de los primeros 4 meses de gestacion, el feto muestra
varias malformaciones importantes como defectos cardiacos, labio leporino, paladar
hendido, defectos en el esqueleto, etc. (Passarge, 2004).

In=95
triploid

4n =8
tetraploid

Fig. 27. Cromosoma Triploide y Tetraploide.

Monoploidia: (n) su desarrollo es por partenogénesis, los gametos se forman por mitosis y el

monoploide sufre meiosis (Arnaiz, Sortibran & Téllez, 2009).
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Fig. 28. Monosomia del cromosoma.

Poliploidia: se puede originar por fallas en la segregacion cromosémica durante la meiosis

(no disyuncién primaria o secundaria), produciéndose gametos diploides uniéndose por

autofertilizacion produciéndose una tetraploidia (4n), esto se conoce como autopoliploidia.

POLIPLOIDIA
4n

Fig. 29. Cromosoma poliploide

Aneuploidia: en este tipo se altera el nimero de cromosomas agregandose o
eliminandose uno o mas cromosomas. Se presentan porque uno de los cromosomas,
junto con su homologo, pasa al mismo polo de la célula o se incorpora al mismo gameto,
conociéndose a este fendmeno como no disyuncion o no separacién cromosomica
(Jiménez & Merchant, 2003). ElI nimero de cromosomas esté alterado y es diferente
del diploide por tener un cromosoma de un par representado de 1 hasta mas de 4
veces, originandose por un rezago de un cromosoma durante la anafase de la division
celular, por la falta de separacion (no disyuncion) de los cromosomas homdélogos en
la meiosis o por la no disyuncion de las cromatidas hermanas durante la mitosis, ésta
produce mosaicos ya sea de mayor o menor grado dependiendo del momento en que
ocurrié la division. Estas pueden ocurrir en cualquier cromosoma, denominandose
“somia” antecediendo en nombre del ndmero, indicando la presencia de un solo
cromosoma de un par. Es causa frecuente de malformaciones congénitas, estas fallas
se pueden presentar en la meiosis |1 o Il en la espermatogénesis y ovogénesis y/o en
divisiones tempranas del cigoto. Dentro de la aneuploidia se pueden presentar:
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Monosomia: (2,-1), una copia en lugar del par normal, suelen ser deletéreas® debido a

que el cromosoma que falta altera el balance génico® total expresandose fenotipicamente

en una condicion homocigota. Es letal y el embrién muere en el Utero.

RY %8 % J* wonossmeo

Fig. 30. Monosomia cromosdmica.

Nulisomia: (2,-2) al igual que la monosomia es letal.

Trisomia: la mayoria de las aneuploidias son trisdmicos (tres copias de un cromosoma),
se puede producir en cualquier parte de los genes, pero la trisomia de un solo cromosoma es
incompatible con la vida. La trisomia mas frecuente es la 21, esta es la variacion
cromosomica mas frecuente del Sindrome de Down. Surge antes de que se forme el cigoto
durante la meiosis debido a las distribuciones defectuosas (falta de disyuncién) de un par de
cromosomas; también puede surgir despues de la fertilizacion (después del cigoto) durante
la division celular somatica (mitosis), en este caso se presenta la trisomia en una sola

proporcion determinada de células produciéndose el mosaicismo cromosomico.
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Fig. 31. Trisomia del par 21.

8 Deletérea: Mortifero, venenoso.
% Génico: Relativo al gen o a los genes
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3 SINDROME DE DOWN

El Sindrome de Down (SD) es la alteracion cromosomica que se relaciona frecuentemente
con discapacidad intelectual. Pueschel antropoldgicamente propone que el origen de dicho
sindrome, se da con el encuentro de un créneo de origen sajon del siglo VII D.C, en donde
se pudieron apreciar ciertas caracteristicas provenientes del SD, de igual manera
correlaciona las representaciones estructurales de las cabezas Olmecas, que datan de hace
aproximadamente 3000 afios. En 1505, Andrea Mantegna realiza una pintura bajo el titulo
"La Virgeny el Nifio" en donde se representa a un nifio con fisonomias afines al SD al igual
que en 1773, Sir Joshua Reynolds plasma ““Lady Cockburn y sus hijos*, en donde aparece
uno de los hijos con rasgos faciales procedentes de tal sindrome. Pero a pesar de esto, antes
del siglo XIX no se presentan documentos o informes confiables, debido a que habia poco
interés en investigar problemas genéticos (Lopez, Ldépez, Parés, Borges & Valdespino,
2000).

Jean Etienne Dominique Esquirol en 1838, publica su primer libro en donde
denomina a una seccién “Idiocy”’, en donde describe a pacientes que presentan
caracteristicas tales como hendiduras palpebrales, puente nasal plano, cuello corto y talla
baja. Afios mas tarde, en 1866 publica “Profund idiocy” en donde reconoce que quien padece
SD puede mejorar su lenguaje y adquirir conocimientos basicos, siendo estos escritos unas
de las primeras descripciones que se tienen del SD (Cammarata, Da Silva, Cammarata &
Sifuentes, 2010). Posteriormente en 1866 el médico inglés John Langdon Haydon Down,
trabaja como director en un asilo para retrasados mentales, realizando el estudio
"Observaciones en un grupo étnico de retrasados mentales*, en donde describié a un grupo
de sus pacientes que presentaban muchas similitudes faciales con los occidentales y con
nomadas provenientes de Mongolia, siendo el primero en describir que el origen de
determinadas caracteristicas, se deben a una alteracion genética aunque no descubrié las
causas que lo originaban. En 1976, un congreso en Edimburgo, Bearn, Fraser y Mitchell,
mencionan que las personas que padecen dicho sindrome, tienen una vida corta y con cierta
tendencia a presentar braquicefalia (cabeza corta, ancha y aplanada a nivel occipital), ésta es
la primera informacion médica que se tiene del SD. Armendares en 1909 realiza un estudio
en donde hace énfasis en que la edad materna asi como en la proximidad del climaterio, son

factores de riesgo de tal sindrome.



Por otro lado, fue hasta 1932 que Carnevale tendria la probable etiologia; sugiriendo
que la posible causa es un reparto anormal de los cromosomas, por consiguiente en 1956
Tijo y Levan, mencionan que el nimero de cromosomas normales que debe tener el ser
humano es de 46, pero uno de los hallazgos importantes fue en 1959 cuando Lejeune,
Gautrier y Turpin descubren que pacientes con SD poseen 47 cromosomas, el cual se pudo
determinar mediante un analisis de cariotipo estableciendo asi que el Sindrome de Down es
de origen genético (Lopez, Lopez, Parés, Borges & Valdespino, 2000). Asimismo en 1961,
un grupo de cientificos entre los cuales figuraba un familiar de Langdon Down decide
cambiar el término “mongol” por Sindrome de Down, ya que este nombre era ofensivo
debido a la implicacion racial, ademas de comprometer la aceptacion social en los nifios,
cambiando este termino en 1965 cuando la OMS acepta dicho cambio debido a una peticion
del delegado de Mongolia.
Caspersson en 1970 postula que el material genético cuando esta triplicado, provoca la
aparicion fenotipica propia del Sindrome de Down, el cual se encuentra concentrado en el
cromosoma 21, denomindndose "region critica” (Basile, 2008). Leugne retoma este término
y propone el nombre de Sindrome de Trisomia 21. A principios de los 80°s la biopsia de
vellosidades crénicas (muestra del tejido de la placenta obtenida por via vaginal o el
abdomen) se utiliza como un medio de diagnéstico prenatal entre las semanas 8 y 12 del
embarazo. El Sindrome de Down debe su nombre a John Langdon Haydon Down debido a
que es el primero en describir una manifestacion de retraso mental asi como sus aspectos
mas comunes, a partir de esto, se obtuvieron grandes avances cientificos de las diferentes
variaciones a nivel cromosémico como lo es el Sindrome de Down o también conocido como

Trisomia 21

3.1 ¢(Quéesel sindrome de Down?

Psicologicamente, desde una perspectiva de desarrollo, la disminucion en la
capacidad bioldgica determina algunas posibilidades del organismo; sin embargo, el

aprendizaje no solo esta en funcién de variables bioldgicas sino ambientales.

“El retraso del desarrollo es una demora o lentitud en la secuencia normal de
adquisicion de los hitos del desarrollo, por lo cual para estos autores no existe
nada intrinsecamente anormal, los hitos madurativos se cumplen en el orden

esperado, s6lo que en forma mas lenta” (Alvarez, Soria & Galbe, 2009, p.67).
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Katz, Rangel y Lazcano (2010), hacen referencia a que la discapacidad intelectual se
caracteriza por significativas limitaciones en el funcionamiento intelectual, conducta
adaptativa (sociales y practica), razon por la cual para su estudio de acuerdo con la AAMR
(American Association on Mental Retardation) considera 5 dimensiones que se expresan en

el Tabla 3.1, en donde se integra la participacion, interaccion y red social.

1. Dimension 1 4. Dimension 1V
o Aptitudes intelectuales e Salud
-Fisica
-Mental
-Etiologia
2. Dimension 2 5. Dimension V
o Nivel de adaptacién e Contexto Social
-Conceptual -Ambiente
-Practico -Cultura
-Social -Oportunidades
3. Dimension 3
e Participacion, interaccion y papel
social

Tabla 2. Dimensiones conceptuales en el estudio de la Discapacidad Intelectual (DI)

Puesto que existen numerosas clasificaciones sobre el diagndstico en los problemas
de desarrollo, la Clasificacion Internacional de Enfermedades (CIE 10) desarrollada por la
OMS, incorpora todos los problemas del desarrollo y los denomina Trastornos del desarrollo
psicologico o Trastornos del desarrollo, estos son problemas que se identifican desde la
primera o0 segunda infancia, los cuales van desde dificultades escolares hasta problemas
psicomotrices, una de las principales caracteristicas es que presentan un determinado
deterioro o retraso en el desarrollo en funciones relacionadas con la maduracion del sistema
nervioso central (SNC), teniendo funciones afectadas como el lenguaje, coordinacion viso-
espacial y coordinacion entre otros (Vericat & Orden, 2013). Por otra parte, se han utilizado
puntuaciones de Coeficiente Intelectual como un criterio para clasificar a las personas con
algun tipo de discapacidad intelectual (ligera, moderada severa y profunda) (Navas, Verdugo
& GoOmez, 2008). La discapacidad intelectual es una consecuencia de algin problema y
algunas de las causas pueden ser por lesiones, enfermedades o problemas originados en el
cerebro. Algunos de los factores que causan y estan asociados a la DI, pueden ser debido a

factores genéticos, dado que el mayor nimero de casos esta formado por personas con
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Sindrome de Down, ya que éste se origina por una trisomia en el cromosoma 21 o por una

translocacion en los cromosomas 21 y 15 (Katz, Rangel & Lazcano, 2010). Cuando la causa
de DI es de indole genético estd puede ser heredada por los padres o por errores en la
disyuncién meidtica. Fuentes (1997), especula que la pérdida de material cromosémico
(delecion) puede impedir el aporte del material genético necesario para el desarrollo del
SNC, y de igual manera en el exceso de dicho material como la Trisomia 21.

El SD a nivel médico y/o genético se define como una condicion genética que es
originada por diferentes alteraciones o variaciones a nivel cromosomico, la cual puede
ocurrir durante la meiosis o0 en la division mitdtica postcigética, debido a que los padres
tienen millones de genes cada uno de ellos porta un cédigo incompleto y al unirse con el del
otro padre, se completa dicha informacion en donde se determinan todas las caracteristicas
que tendrad el nuevo ser. Como ya se menciono anteriormente el ser humano tiene 46
cromosomas, los cuales se agrupan en pares (cariotipo), significando que poseemos 23 pares
de cromosomas puesto que cuando la célula se divide en dos, una de ellas obtiene mas
informacién genética ocurriendo un error en la distribucion del material cromosémico, en
donde una de ellas recibe un cromosoma de mas produciéndose 47 cromosomas ocurriendo

asi una Trisomia.

3.1.1 Trisomia

La meiosis se conforma de dos diferentes fases Meiosis | y Meiosis Il existiendo dos
divisiones celulares en las cuales se pueden originar una distribucion anormal de los
cromosomas, en donde aproximadamente el 95% de los casos se debe a un exceso en los
cromosomas durante la primera division meiotica, la cual se denomina “trisomia libre o
regular”, este error se debe a una disyuncion incompleta del material genético. La no
disyuncion se produce debido a una inadecuada separacion de los cromosomas, produciendo
un gameto desequilibrado (Nussbaum, 2008; Basile, 2008). Esta tendencia a la no disyuncién
se ha asociado con las diferentes alteraciones de la frecuencia y/o el lugar en las que se
producen las recombinaciones en la meiosis | ya que pueden estar muy cerca del centromero

0 un telémero, las cuales pueden ser mas susceptibles a una no disyuncion.
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Fig. 32. Muestra el esquema del proceso de disyuncién y no disyuncién en los cromosomas.

Existen dos posibilidades de alteracion dentro de la Trisomia 21.:

> En la fecundacion: cuando el espermatozoide o bien el dvulo que participan en
la fecundacion tienen un cromosoma 21 extra, es decir 24 cromosomas en lugar
de 23, en la unién de ambos dara lugar a una primera célula (cigoto) con 47
cromosomas a partir de la cual derivaran todas las demas, ocurriendo esta
alteracion en la meiosis.

> Después de la fecundacion: el error se produce una vez que ha tenido lugar la
fecundacion durante la primera division celular. Esta primera célula con 46
cromosomas se divide pero por causas aun desconocidas, da lugar a una celula
con 45 cromosomas (un cromosoma 21 de menos), la cual no es viable, y a otra

con 47 (un cromosoma 21 extra) (Bustos, Caceres & Campoverde, 2013).
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Fig.33. Cariotipo que muestra la alteracion en el par 21 (trisomia).

La tasa mas alta de casos de Trisomia 21 (T21) (cariotipo 47, XX o XY+21), o
también conocido como Sindrome de Down se debe a la presencia de 47 cromosomas Yy ese
cromosoma se encuentra el par 21, a una parte de este cromosoma se le ha denominado
““region critica™, debido a que un area del brazo largo (q) en la region de la banda 22 (21g22),
la cual si se encuentra por triplicado, determina ciertos rasgos caracteristicos del SD debido
a que determinados genes que se encuentran en la region critica contribuyen a la patogenia
del sindrome. (Kaminker & Armando, 2008). Este cromosoma puede presentar alteraciones
numéricas Yy estructurales, y el mecanismo citologico frecuente por la cual se produce una
Trisomia 21 es la no disyuncion o no segregacion de los cromosomas durante la meiosis

materna o paterna (Blanco, 1992).
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Fig. 34. Region critica del Sindrome de Down.
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3.1.2 Translocacion

Este tipo de variacion cromosémica se origina por la transferencia y desplazamiento del
material genético entre cromosomas no homologos o dentro del mismo cromosoma. La
informacion genética de un cromosoma se reubica a otro pero debido a que no existe pérdida
0 ganancia, las personas no tienen complicaciones en cuestiones de salud porque poseen los
46 cromosomas aunque en otra posicion. Los tipos de translocacion pueden ser:

Simple: Cuando la transferencia es de otro a otro cromosoma (Arnaiz, Sortibran & Téllez,
2009).

Reciproca o Balanceada: el material genético se desplaza de un cromosoma a otro sin que
haya intercambio reciproco involucrandose dos cromosomas, este tipo de translocacion en
una condicién heterocigotica puede producir efectos citoldégicos como genéticos durante la
meiosis. Durante la meiosis los cromosomas involucrados toman parte en el apareamiento
de los homologos, pero cada uno de los cromosomas no involucrados en la translocacion se
aparean con su homélogo que lo esta, formandose una configuracion cuadrirradial, estos 4
cromosomas se separan (segregacion) durante la anafase de la meiosis, y con esta
segregacion el gameto recibe los dos cromosomas normales y la otra parte recibe los
cromosomas implicados en la translocacién. Esto generalmente ocurre en el cromosoma 21q
y el brazo de otro cromosoma, generalmente es el 14 o el 22, se puede atribuir a que uno de
los padres presenta una translocacion balanceada, dado que parte del cromosoma 21 se
divide durante la division celular y se une a otro cromosoma, si bien el numero total de
cromosomas en las células sigue siendo 46, la presencia de una parte extra del cromosoma
21 causa las caracteristicas del sindrome de Down, siendo el responsable del 4% de estos
casos (Siqueira & Moreira, 2006; Campos, 2010; Passarge, 2004 y Arnaiz, Sortibran &
Tellez, 2009)
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Fig. 35. Translocacion reciproca o balanceada
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Robertsoniana: esta trasferencia involucra dos cromosomas acrocentricos en donde se
forman gametos viables cuando se transmite en condiciones heterocig6ticas, produciéndose
en el 5% de los casos de SD se debe a una translocacion de este tipo, siendo recurrente y
hereditario. La expresion de este tipo de translocacion dependera de los cariotipos parentales,
es decir si la translocacion es de “novo” (no heredada) o de tipo familiar (heredada de la
madre o del padre), los riesgos varian de acuerdo al sexo del progenitor que porta la
translocacion, siendo el mayor riesgo cuando la portadora es la madre, el riesgo de una futura
gestacion se estima en alrededor del 15% pero si es el padre, es de alrededor del 3%
ignorandose aun la causa de este fendmeno. Este tipo de translocacion se da en los brazos
largos de dos cromosomas acrocéntricos uniéndose por el centrémero originando un
cromosoma metacéntrico con dos brazos largos y otro cromosoma con dos brazos
presentdndose generalmente en los pares de cromosomas 13 y 14. Cuando se produce una
disyuncién adyacente, una cromatide translocada va a cada polo produciendo deficiencias y
duplicaciones que generalmente forman un producto inviable incompleto, pero cuando se
genera una translocacion balanceada se producen gametos viables (Arnaiz, Sortibran &
Tellez, 2009; Garcia, 2010 y Kaminker & Armando, 2008).

Translocacion robertsoniana

Cromosomas #14 and #21 Las extremidades se parten y los
cromosomas se unen en los centromeros

i I
I 21
14 21 14 21 14

Fig. 36. Translocacién robertsoniana

centromero

3.1.3 Mosaicismo

Esta mutacion se produce tras la concepcion por lo que la trisomia no esta presente en todas
las células, sino sélo en aquellas que descienden de la primera célula mutada (Basile, 2008).
Cuando esto sucede, existe una mezcla de dos tipos de células algunas que contienen los 46
cromosomas usuales y otras que contienen 47, estas células contienen el cromosoma 21
extra. Es la generacion de dos poblaciones celulares completamente diferentes, en este caso

existen células normales y células con trisomia 21, pero el error en la distribucion
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cromosomica sobreviene después de la concepcion durante una de las divisiones del
embrion. La cantidad de células que pueden ser afectas depende del momento en el que se
produce la alteracion durante la division celular (Campos, 2010).

El mosaicismo se da en la segunda o en la tercera célula, asi el embridn creado resulta
de una division simultanea de células normales y de células con carga extra del par 21 pero
dependiendo de en qué célula se dé este error, habra mayor o menor afeccion. Las personas
con mosaicismo parecen tener un desarrollo no tan afectado como en la trisomia o los
diferentes tipos de translocacion. El mosaicismo se puede originar por una no-disyuncion
mitotica, en donde el cromosoma extra de una célula se pierde poco después de la
fecundacion siendo el 20% de los casos de esta fase, por lo tanto en la no disyuncién meiética
se da poco tiempo después de la fecundacion apareciendo asi dos tipos de células (Garcia,
2010).
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Fig. 37. Presencia de mosaicismo

3.2 Frecuencia de aparicion del Sindrome de Down

En 1909, G. E. Shuttleworthes hizo la primer referencia de que el aumento en la edad
materna, es un factor de riesgo y la que ha tenido un mayor peso sobre la etiologia y la
aparicion de este sindrome, se origina por una no disyuncién meiética de los cuales, la
mayoria de estos errores se produce durante la ovogénesis materna particularmente en la
meiosis | (Freeman, Allen, Oxford, Tinker, Druschel, Hobbs, et al., 2007). La ovogénesis es
un proceso largo y tiene una detencién meidtica provocando que los ovocitos sean mas
vulnerables (Oliver, Feingold, Yu, Cheung, Tinker, Yadav-Shah, et al., 2008). Esto hace que
los riesgos aumenten con la edad debido a que hay un rapido deterioro de los ovocitos dentro

de los ovarios. Nussbaum (2008) menciona que una posibilidad es el ““6vulo envejecido”

46



sugiriendo que cuanto mayor edad tiene el 6vulo, mayor es la probabilidad que se produzca
un error en la disyuncion de los cromosomas, estos errores implican tanto el nimero,
estructura y localizacion, siendo factores determinantes de una correcta disyuncién durante
las dos divisiones mei6ticas fundamentales, y por lo tanto un 6vulo de mayor edad puede ser
menos capaz de superar una susceptibilidad a la no disyuncion provocada por los
mecanismos de estas recombinaciones.

Otra de las explicaciones que se da sobre la edad materna, se basa en la diferencia
fisioldgica de la formacion de las células reproductoras, el hombre forma células germinales
durante su vida fértil y por el contrario, la mujer nace con un numero predeterminado, las
cuales esperan varios afos para ser liberadas y fecundadas, conforme avanza este proceso se
va provocando un deterioro en los ovocitos haciéndolos propensos a sufrir ““accidentes
cromosomicos” (Ortega, 1997). Kumar y Ghosh (2011), mencionan que el 79% de estos
errores se produce en la ovogénesis materna, especialmente en la meiosis | esto se debe
probablemente al mecanismo de maduracién de los ovocitos en los ovarios, debido a que en
la meiosis | se inicia en los ovarios a las 11-12 semanas de gestacion del feto, quedando
suspendido este proceso hasta el inicio de la pubertad (menstruacion). Cuando inicia este
periodo el foliculo crece y algunos son expulsados con la ovulacién (uno cada mes), en la
ovulacion el ovocito secundario se libera desde el ovario y si existe la fertilizacion se
completa la meiosis, pero en algunos de los casos se puede producir una distribucion
defectuosa de los cromosomas (no disyuncién) tanto en la meiosis 1 como en la Il (Passarge,
2004; Jiménez & Merchant, 2003; Nussbaum, 2008). Es por ello que la principal teoria sobre
la etiologia del SD se describe en la Tabla 3.2.,en donde muestra que la edad materna es la
principal causa de dicho sindrome debido al envejecimiento y deterioro que se producen en
los ovocitos (Hunt & Hassold, 2008). A la probabilidad de que otro nifio dentro de la familia
presente algun tipo de SD se le denomina ““riesgo de recurrencia”, éste se relaciona con las

incidencias del sindrome tomando en cuenta la edad de la madre.

47


http://www.intechopen.com/books/down-syndrome/risk-factors-for-down-syndrome-birth-understanding-the-causes-from-genetics-and-epidemiology%23B36

Relacidn entre incidencia de SD y la edad de la madre
Edad de la madre Incidencia del SD
Menor de 30 Mayor de 1 en 1,000
30 1en 900
35 1en400
36 1en 300
37 1en 230
38 1en 180
39 1enl35
40 1en105
42 len60
44 len35
46 len20
48 lenl6
49 lenl2

Tabla 3. Relacidn entre incidencia de SD y la edad de la madre (Campos, 2010)

Debido a que en los ultimos afios las parejas estan retrasando el momento de tener
hijos, esto genera un aumento en la edad y por consiguiente incrementa el riesgo que nazcan
nifios con SD. Aunque la edad materna es la mas estudiada, la edad paterna ha entrado en
discusion ya que se sabe que el 25% de los casos con SD es de origen paterno (un cromosoma
extra es del padre), y de igual manera hay posibilidades de que el sindrome se presente a
partir de los 55 afios de edad (Arranz, 2002). Las personas que presentan este sindrome
pueden presentar una variedad de condiciones que pueden arriesgar su salud, los cuales
pueden padecer una gran variedad de condiciones médicas asociadas al Sindrome de Down.

3.3 Caracteristicas fisicas, cognitivas, sociales y patologias en
nifios con Sindrome de Down
El SD esté asociado frecuentemente a determinadas caracteristicas y enfermedades las cuales

conllevan a presentar distintos problemas que pueden llegar a afectar considerablemente la

calidad y esperanza de vida de estas personas. Algunos de estos rasgos que se presentan son:
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3.3.1 Caracteristicas Fisicas

Hace varios afios se ha hecho referencia de que el Sindrome de Down conlleva a presentar
diferentes caracteristicas fisicas mencionando que la cabeza es mas pequefia de lo normal,
la parte trasera (occipucio) es a menudo prominente, las fontanelas pueden ser relativamente
grandes y cerrarse mas tarde que en el nifio normal; nariz pequefia y con la parte superior
plana; los ojos son ligeramente sesgados con una pequefia capa de piel en los angulos
anteriores, la parte exterior del iris puede tener unas manchas ligeramente coloreadas; orejas
pequefias igual que los I6bulos auriculares, la boca es relativamente pequefia y la lengua es
de tamafio normal, pero la pequefiez de la boca combinada con el débil tono muscular puede
ser que la lengua salga ligeramente de la boca; dientes pequefios y a veces formados e
implantados anormalmente (pueden faltar algunos dientes), se presenta un retraso en la
erupcion de la dentadura, erupcién irregular de dientes, manchas blanquecinas de
hipocalcificacion (defecto dental hereditario en el que el esmalte de los dientes es blando y
estd descalcificado), alta tendencia a maloclusiones dentaria en parte a la macroglosia y la
hipoplasia del maxilar, menor incidencia de caries relacionada con el retardo en la erupcién
dentaria y bruxismo (Faura, 2007). Presentan cuello corto, las manos son pequefias con
dedos cortos, el dedo mefiique puede ser un poco mas corto de lo normal, la parte superior
de mefiique estd a menudo curvada. Los pies pueden presentar una ligera distancia entre el
primer y el segundo dedo del pie con un surco corto entre ellos en la planta del pie, la piel
aparece ligeramente amoratada y tiende a ser seca sobre todo a medida que el nifio crece, sus
cabellos son finos y lacios, ademas de tener una estatura inferior a la media y cierta tendencia
a la obesidad ligera o moderada, sobre todo a partir de la infancia, es por ello que se sugiriere
una dieta balanceada sin restricciones energéticas y con actividad fisica para evitar la
tendencia al exceso de peso (Bello, 2007). En cuanto al crecimiento de las personas que
padecen este sindrome, su desarrollo fisico es mas lento por edad y sexo, su promedio de
estatura es 2-3 cm y 400gr menor al “normal”, el déficit de su crecimiento no se atribuye a
una hormona, si no que ésta tendencia se observa desde edades tempranas (Kaminker &
Armando, 2008).
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3.3.2 Patologias

Dentro del SD existe una mayor incidencia a presentar diferentes condiciones médicas que
pueden poner en riesgo la salud a quien padece este sindrome. Debido a este tipo de
problemas es que estan propensos a determinados problemas de salud, los cuales influyen
de manera importante en la calidad de vida a quien padece SD, ahora se sabe que estas
personas como grupo, tienen una esperanza de vida de 56-58 afios en paises desarrollados
(Bello, 2007). Las patologias mas frecuentes que se presentan son:

» Cardiovasculares: Entre el 40-60% de las personas con SD presentan cardiopatias
congénitas, de ellas alrededor del 50% presentan defectos en tabique auriculoventricular
a las 6 semanas de vida, debido a que no se presentan sintomas en algunos casos se
queda sin diagnosticar, pero se debe realizar un ecocardiograma en la etapa neonatal.
Un diagnostico temprano y oportuno puede prevenir las consecuencias de una
hipertension pulmonar (Kaminker & Armando, 2008). Una de las més frecuentes
cardiopatias es un defecto en los cojines endocérdicos, el cual puede provocar la
mayoria de los fallecimientos antes de cumplir el primer afio de vida, originando
anomalias en el tabique intrauricular, las valvulas mitral y tricuspide y el sistema
ventricular (Bausa & Remesal, 2010).

» Alteraciones musculoesqueleticas: esta alteracion se da en la lera. y 2da.vértebra siendo
anatomica y funcionalmente diferentes al resto de las vértebras (Bausa & Remesal,
2010).

» Trastornos de audicion: prevalencia de hipoacusia, audicion normal en el 34% de los
casos; 28% sordera unilateral y un 38% sordera bilateral, ademas en algunos casos se
presenta la hipoacusia conductiva (Faura, 2007)

» .Malformaciones gastrointestinales: ocurren en 10 a 18%, en la formacion de ciertos
segmentos del intestino, es la manifestacion digestiva méas frecuente (el 30% del total
de las atresias duodenales (imperforacion u oclusién de un orificio o conducto) lo
presentan nifios con sindrome de Down. Por otra parte, deben reconocerse con prontitud
causas frecuentes y tratables de estrefiimiento cronico o de distension abdominal
recurrente (Castro & Cruz, 2008).

» Problemas pulmonares: las neumonias y colapsos pulmonares recurrentes (conocidos
como atelectasias), son un hallazgo frecuente. Sus causas incluyen problemas

congeénitos de los bronquios, quistes pulmonares entre otras (Castro & Cruz, 2008).
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Leucemia y otras alteraciones hematoldgicas: nifios con sindrome de Down tienen un
riesgo varias veces mayor de desarrollar leucemia cuando se les compara con la
poblacién general, siendo mayor dicho riesgo antes del cuarto afio de vida (Castro &
Cruz, 2008).

Funcidn tiroidea: el hipotiroidismo se detecta en el 1%, en los nifios, se presenta el 2%
en nifios de 2 y 4 afios; la tiroiditis se presenta de 3 a 6% con mayor riesgo en nifios de
5 afios (Gallardo, 2000).

Anormalidades oftalmoldgicas: por la frecuencia de cataratas, estrabismo y nistagmo,
20% se recomienda una evaluacion oftalmoldgica antes de los 6 meses, esto por la
tendencia a presentarse problemas como miopia e hipermetropia, debe hacerse un
control anual por el pediatra y por el oftalmélogo (Gallardo, 2000).

Desarrollo sexual: se presenta un desarrollo sexual tardio y en ocasiones queda
incompleto en lo que respecta a organos reproductores, los hombres tienen menor
secrecion hormonal, genitales pequefios y generalmente son estériles, debido a una clara
reduccion de la espermatogénesis; por tanto, la incapacidad de los varones para la
reproduccion puede estar relacionada con su incapacidad para producir gametos en
cantidad suficiente y para determinar la posible fertilidad de un varon, es preciso realizar
una exploracion completa de su anatomia genital asi como su funcién hormonal y las
caracteristicas de su semen eyaculado. Dentro de su desarrollo sexual también se
observa con frecuencia criptorquidia (testiculos no descendidos), menor tamafio de los
testiculos y pene pequefio, es notoria la ausencia de vello facial. También se habla de
que las mujeres tienen una menor fertilidad, esto se puede determinar a través de un
andlisis explorando pelvis y genitales para comprobar si hay anomalias estructurales de
los drganos reproductores ademés de obtener un informe detallado sobre los ciclos
menstruales (temperatura basal, moco cervical), para analizar el patron del ciclo de sus
hormonas femeninas ademas se puede realizar un andlisis mas completo de las

estructuras internas (Secretaria de Educacion Publica, 2012)

3.3.3 Caracteristicas cognitivas y sociales

Las personas que presentan SD, procesan con mayor dificultad la informacion auditiva que

la visual, tienen dificultades en la memoria a corto plazo, recuerdan mejor la informacion

cuando esta se presenta en forma visual. En lo que respecta en el lenguaje existen dificultades

articulatorias debido a que hay una maduracion lenta e incompleta debido a que no hay una
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correcta discriminacion fonematica, presentan un léxico reducido y escasa organizacion del
mismo, lentitud en el desarrollo de las habilidades para participar en conversaciones,
peticiones, interacciones, etc. (Bausa, & Remesal, 2010). De todas las caracteristicas que
tienen las personas con SD, se dice que las afecciones en el cerebro originan la discapacidad
generando un bajo rendimiento, siendo uno de los signos mas caracteristicos del SD el
retraso mental y su coeficiente intelectual bajo la media (25-50) (Bautista, 1993; Ruiz, 2008;
Castro, 2007; Basile, 2008).

3.3.4 Personalidad y sociabilidad

Las personas con SD pueden tener calificativos y/o estereotipos haciendo referencia que son
obstinadas, afectuosas, sociables o sumisas. Algunas de las caracteristicas generales que
tienen son: escasa iniciativa, menor capacidad para inhibirse, tendencia a la persistencia de
las conductas, resistencia al cambio, menor capacidad de respuesta, poca perseverancia en
las tareas y utilizacion de la capacidad social para eludirlas, suelen mostrarse colaboradores
y ser afectuosos y sociables; en el mundo laboral se estan mostrando constantes y tenaces,
puntuales y responsables realizando las tareas con cuidado y perfeccion, en conjunto
alcanzan un buen grado de adaptacion social, pero sin una intervencién sistematica su nivel
de interaccion social espontaneo es bajo mostrandose dependientes de los adultos
(Rodriguez, 2008). Tienen poca tendencia a tomar el rumbo de las acciones, prefiriendo la
pasividad cuando se ejecutan acciones, poca tendencia a explorar, sus sentimientos estan
hiperexpresados, se distraen rapidamente y la adquisicion de conductas es lenta.
Frecuentemente se presentan conductas disruptivas que deben ser corregidas o extinguidas,
reconocen con facilidad rasgos afectivos (buenos y malos), pueden realizar adecuadamente
y de forma autonoma de los hébitos basicos relacionados con la alimentacion, la higiene, el
vestido y el desenvolvimiento en el hogar y en escuelas (Bausa, & Remesal, 2010).

Es gracias a los extensos avances que ha generado la medicina los cuales han
permitido mejorar la calidad y esperanza de vida, al tratar de una manera eficaz y oportuna
las complicaciones de determinados padecimientos, es por eso que se resalta la importancia
de la prevencion a traves de un diagndstico oportuno, dado a que son las mejores opciones
ya que no solo se determinan los tratamientos a utilizar, sino también la calidad de vida que
les espera. Aungue aun no es posible detectar o anticipar con seguridad si nacera un bebé
con algdn tipo de sindrome a menos que existan antecedentes familiares con SD, se

recomienda una asesoria genética mediante un Consejo Genético, a través de la realizacion
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de estudios y/o pruebas prenatales confiables, ya sea por el uso de técnicas de deteccion
prenatal como la translucencia nucal, amniocentesis o la muestra de vellosidades corionicas
entre otras, que se pueden llevar a cabo durante los primeros meses del embarazo para
verificar si existe la presencia de algun tipo de SD, ademas del uso reciente de abortos

inducidos tras la confirmacion de este diagnostico.
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4 PREVENCION

Anteriormente, la atencion a la salud unicamente se orientaba a curar enfermedades y a la
prevencion de riesgos, pero actualmente se ha logrado un replanteamiento en cuanto a este
tema, propiciando el concepto de “Promocién de la salud”. Herry Sigerist en 1945, afirma
gue ésta se debe promover a través de una vida decente, condiciones de trabajo adecuadas,
educacion, cultura fisica y de igual manera recreacion y descanso. Posteriormente en 1986
en Ottawa Canada, se llevé a cabo la Conferencia Internacional sobre la Promocion de la
Salud, la cual consiste en que a todas las naciones se les deben proporcionar los medios
necesarios para mejorar la salud, y la obtencion de un mayor control sobre ésta, ademés de
darse una definicion asi como el establecimiento de una estrategia de accion mundial,
destacando las condiciones o factores que condicionan la salud, como lo es una educacion,
vivienda, alimentacion, un ecosistema estable, entre otras; planteando a la salud no como el
objetivo, si no como una riqueza para la vida diaria, la cual involucra todo tipo de sistema
social. La Promocion de la Salud trata de fomentar estilos de vida saludables dirigiéndose
tanto a poblaciones como a lo personal dentro de su rutina diaria.

La prevencion se liga frecuentemente al proceso de salud-enfermedad dando distintas
interpretaciones a estas. La OMS en 1978, define a la prevencion como a la medida destinada
gue no solo previene la aparicion de la enfermedad, sino también a los factores de riesgo asi
como detener el avance y disminuir sus consecuencias. Se le relaciona con las teorias que
originan la enfermedad, asi como la aplicacion de determinadas técnicas que incluyen
aspectos médicos, como los de otras disciplinas cuya finalidad es la de impedir la aparicion
de la enfermedad, a través de diferentes niveles (Garcia & Tobdn, 2005). Los niveles de
prevencion comunes son: Primaria: se dirige a prohibir o disminuir la exposicion de las
personas a agentes nocivos que pueden ser dafiinos para la salud, a través de medidas
dirigidas a evitar la aparicion de la enfermedad o problemas de salud, y cuyo objetivo es
disminuir la incidencia de la enfermedad. Secundaria: se enfoca en un diagndstico precoz
de una enfermedad incipiente (sin manifestaciones clinicas), para obtener un diagnéstico
temprano y oportuno lograndose a través de examenes médicos periddicos. Un diagnostico
anticipado puede asegurar un tratamiento lo mas adecuado posible y con un efectivo control
de la enfermedad. Y Terciario: cuando la enfermedad esté clinicamente manifiesta mediante
un correcto diagnostico, se busca la recuperacion de la salud a través de un tratamiento
apropiado, ademas de otorgar una rehabilitacion fisica psicologica y/o social en caso de

invalidez o con algun tipo de secuela para minimizar las causas de la enfermedad (Vignolo,



Vacarezza, Alvarez & Sosa, 2011). Dentro del Diagnéstico Genético Prenatal, Villela y
Linares (2012), mencionan a que éste se conforma de tres etapas: asesoramiento genético,

diagnostico prenatal y toma de decisiones.

4.1 Asesoramiento Genético

Segun la American Society of Human Genetics ““el Consejo Genético (CG) es un
proceso de comunicacién que trata de problemas humanos asociados con la
produccion o riesgo de produccién de un trastorno genético en una familia”
(Gémez, 2010 p. 51)

El consejo genético es el proceso por el cual un paciente o una familia, conoce el riesgo de
enfermedades que pueden ser heredadas, advirtiendo las posibles consecuencias que pueden
conllevar, la probabilidad de padecerlas y/o transmitirlas a la siguiente generacion asi como
la forma de evitarlo (Gémez, 2010). Este puede ser parte fundamental e integral en el proceso
de diagndstico, ya que uno de sus principales objetivos es transmitir la informacion adecuada
puesto que, las personas que conforman este consejo estan preparadas para notificar este tipo
de informacidn la cual puede tener aspectos negativos del diagnéstico, ayudando a los padres
a comprender, tomar decisiones o ayudar en la aceptaciéon mediante el apoyo emocional
(Sheets, Best, Brasington. & Will, 2012). Algunos de los aspectos que debe considerar el

consejo genético se ilustran en la Figura 4.1.1.

1. Etapas dal consajo gendtico:
A) Historia.
B) Arbol gensalogico.
C) Exploracion clinica.
D) Dizgnostico.
E) Historia natural.
F) Tratamisnto ¥ pravencion.
2. Tipos de her=ncia:
A) Herencia monogénica,
E) Harencia poligénica.
C) Patrones da herendia no mendaliznes (imprintin g genomico, disomia mniparent ] harencia
mitcondrisl, mesicismo germinal, mueciones dindmicas). Herencia trizklica,
3. Penatrancia, sxpresividad, heterogensidad v fenocopizs.
4. Eticlogia de los dafoctos congénitos. Defactos congénitos menores,
5. Anomalizs cromosomicas
. Embriofs opatiss.
7. Estimacion da riesgo da recurrencia,
8. Diapnoctico prenatal, trammiento prenatal v opriones reproductivas
0. Aszpactos espacialas (consanguinidad, infartilidad, pemelaridad, talla corta, genitalss ambignos, aspec tos atico-

Fig. 38. Aspectos que considera el Consejo Genético para realizar un asesoramiento
adecuado (Gémez. 2010).

En lo que se respecta a la historia, ésta se refiere a considerar el arbol genealdgico familiar,

en donde se pueden observar si existen patrones de enfermedades de las cuales se pueden
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heredar; en la historia clinica personal se consideran los periodos prenatal, neonatal, asi
como el periodo de lactancia, alimentacion y los posibles cambios neuroldgicos de alerta
sobre todo en el SNC; es importante conocer la naturaleza de los diferentes defectos
congeénitos sobre todo aquellos que puedan poner en peligro la vida de la persona (Goémez,
2010). Cuando se solicita un consejo genético, el médico debe informar al paciente que
solicita la consulta sobre la enfermedad de la que se sospecha, asi como informarle que
pueden surgir falsos negativos o falsos positivos teniendo un resultado equivoco. De igual
manera mencionar las posibles repercusiones psiquicas y sociales, de esta manera si el
resultado es positivo, el médico considerara oportuno realizar otro tipo de pruebas genéticas
(Técnicas de diagndstico) mediante un consentimiento informado, el cual es un documento
legal en donde el paciente da el consentimiento para la realizacion de estas pruebas,
garantizandose la confidencialidad de los resultados (Torrades, 2002). Debido a que en el
nivel de prevencion secundario se enfoca al diagndstico precoz, éste se considera el pionero
en el modelo médico el cual puede iniciarse antes del nacimiento, para detectar el estado en
el que se encuentra el feto recibiendo el nombre de Diagnostico fetal o prenatal, el
diagnostico intraparto evita el sufrimiento fetal ademas de prevenir lesiones y el diagnostico
neonatal se realiza en el momento del nacimiento para la deteccion de posibles enfermedades
metabdlicas, patologias o alteraciones que no se detectaron anteriormente (Alfonso &
Ibafiez, 1987, en Ibafiez, 2002)

4.1.1 Diagnostico Prenatal

Aungue el embarazo no es un problema de salud, las expectativas y preocupaciones que
tienen los padres, cuando esperan o desean planificar el nacimiento de un hijo, algunos se
inclinan a informarse sobre las diferentes técnicas de diagndstico, puesto que éstas
proporcionan informacion oportuna y adecuada para la prevencion de deficiencias
congeénitas u otros tipos de riesgos genéticos que pueden perjudicar este proceso. Es por ello
que los médicos obstetras recomiendan el Diagnéstico Prenatal, el cual contempla todos los
procedimientos que identifican los diferentes tipos de anomalias congénitas y/o alteraciones,
a nivel cromosomico en el feto durante el embarazo (Tangarife, Castro & Maldonado, 2010).
Estas técnicas permiten conocer durante la gestacion algunas de las caracteristicas que tiene
el feto con el fin de realizar un diagnostico precoz, cuyo fin es ayudar a los padres a tomar

decisiones bien informadas sobre la salud del feto. Los métodos de Diagndstico Prenatal se
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realizan mediante analisis citologicos y genéticos, los cuales se pueden dividir en métodos

invasivos Yy no invasivos.

4.1.2 Métodos invasivos:

Son procedimientos quirdrgicos que irrumpen en el interior de la madre, penetrando el
espacio en donde se encuentra el feto o tejidos alrededor de éste como la placenta, Utero y
cordon umbilical, cuyo fin es extraer diferentes tipos de material dependiendo el tipo de
analisis que se requiera. Este tipo de métodos ademas de brindar el material necesario para
el analisis, se sugiere que estos Unicamente se deben utilizar en mujeres mayores de 35 afios

(Tangarife, Castro & Maldonado, 2010). Dentro de los métodos invasivos se encuentran:

Amniocentesis

Basile (2008) menciona que este método se debe realizar preferentemente entre las semanas
14 y 17 de gestacion, en donde se obtiene liquido amnidtico (liquido que rodea al feto) para
obtener células fetales a través de una puncién ecoguiada en la cavidad abdominal,
presentando el 1-2% de riesgo de aborto por lesion fetal o infeccion maternal.

Amniocentesis aa

by - A ¥ Uitasouide

Fluido amnistica T = ﬁ_
™, 7
N, [ y 3

Fig. 39. Técnica de amniocentesis

Muestreo de vellosidades o biopsia de vellosidades corionicas

En esta técnica se obtiene material coridnico (células del trofoblasto!®), en ocasiones las
células embrionarias obtenidas se pueden contaminar con células maternas impidiendo la
efectividad del examen. Este procedimiento se puede realzar en las semanas 10 y 12 y de
igual manera representa riesgos en la madre y el feto (Tangarife, Castro & Maldonado,
2010).

10 células del trofoblasto: células que forman la capa externa que provee de nutrientes al embrion y
posteriormente se convierte en placenta.
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L Magina
Placenta

Toma transcervical de biopsia
de vellosidades coriales Ecégrafe
Aguja hipodérmica

Uterg

Fig. 40. Procedimiento por el cual se obtiene el material coridnico.

Muestra de sangre fetal (Cordocentesis)

Para realizar este procedimiento es necesaria una aguja fina que es guiada por ultrasonido
para la obtencion de sangre de la vena umbilical del feto, obteniendo células para estudiar el
ADN vy proteinas, recomendandose que se realice posterior a las 18 semanas de gestacion
(Alvarenga, 2002).

Fig. 41. Obtencidn de la sangre fetal.

4.1.3 Métodos no invasivos

No generan dafio al tejido materno dado a que no alteran las condiciones del feto, ya que se
toman acidos nucleicos y células fetales en la sangre periférica materna como alternativa

para realizar un diagnostico prenatal (Tangarife, Castro & Maldonado, 2010).
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Tamizaje

Una de las técnicas de prevencion es el screening o mas comunmente Ilamado tamizaje. Esta
es una prueba que facilita la deteccion de condiciones patolédgicas y usualmente estas pruebas
tienen una baja especificidad para la enfermedad de interés, y un resultado positivo
generalmente conduce a realizar pruebas adicionales (Alvarado, 2010). La OMS define al
tamizaje como una prueba sencilla para identificar a aquellos individuos que tienen alguna
patologia que aun no presenta sintomas. Para realizar una prueba de tamizaje se deben tener
en cuenta cuatro aspectos: 1) la enfermedad o condicién debe ser un problema importante;

2) tiene una prevalencia y/o incidencia alta; 3) un tratamiento disponible que influya en el
curso de la enfermedad y 4) efectiva en costo-beneficio, precisada y aceptada por el paciente
(Alvarado, 2010).

4.1.4 Marcadores Bioguimicos

Estos son los cambios en las hormonas del embarazo, las cuales llevan a
modificaciones en la fisiologia materna, permitiendo el desarrollo normal de la gestacion.

Los marcadores bioquimicos mas usados son:

Alfa-feto-proteina (AFP)

Es una glicoproteina, la medicion se usa para el seguimiento de tumores y la deteccién de
malformaciones fetales. Una de las causas mas elevadas de esta proteina durante el embarazo
es la presencia de defectos en el tubo neural, pero si son significativamente bajos durante el
segundo semestre de gestacion son afectadas por trisomia 21 y 18 (Alvarado, 2010). Es la
proteina que mas abunda en el feto, su produccion méxima es entre la semana 13-14 de
gestacion en la concentracion de la sangre fetal, es normal que se secrete en el liquido
amnidtico, ademas de atravesar la barrera de la placenta, razon por la cual también se puede

medir en la sangre materna (Gerulewicz & Hernandez, 2005).
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Gonadotropina Corionica Humana (hCG)

Se produce principalmente por células embrionarias secretdndose en la orina materna desde
la primera semana pos-concepcion, esta es fundamental durante el embarazo o durante la

produccién de la progesterona en las primeras semanas de gestacion (Alvarado, 2010).

4.1.5 Marcadores Ecogréaficos

En estos tipos de marcadores, generalmente se encuentran malformaciones menores ademas
de otros signos ecogréaficos sutiles como las caracteristicas del hueso nasal, sonolucencia
nucal o translucencia nucal, etc. Una ecografia durante el primer trimestre puede ser Gtil para
detectar el bienestar fetal asi como malformaciones fetales y fetos con altas probabilidades
de presentar aneuploidias o complicaciones materno-fetales como pre-eclampsia (Alvarado,
2010).

Sonolucencia Nucal o Translucencia

Es uno de los principales marcadores ecograficos de aneuploidias durante el primer trimestre
del embarazo siendo utilizada como un marcador aislado permitiendo una deteccion en el
80% de los fetos. Debe ser medida entre las 11 y 13 semanas de gestacién ya que es uno de
los momentos en que la longitud del craneo se encuentra entre 45 y 84 mm (Alvarado, 2010).
Esta mide una coleccion subcutanea del liquido en la zona posterior del cuello fetal, la cual
varia de acuerdo a la edad gestacional del feto, ésta posee un 70-75% para detectar el
Sindrome de Down (SD) con un falso positivo del 5% (Serrano, 2010).

Fig. 42. Translucencia nucal fetal
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Hipoplasia del Hueso Nasal

Se relaciona con la histopatologia de los fetos que tienen trisomia 21 debido a un retraso en
la osificacion!!. Recientemente la valoracion del hueso nasal es utilizado como un marcador
temprano de una aneuploidia (Alvarado, 2010). Castillo, Guerrero y Molina (2011), refieren

que entre el 60 y el 70% durante el primer trimestre existe la ausencia del hueso nasal.

Fig. 43. Muestra el inciso a) la ausencia del hueso nasal, observandose una estructura

blanquecina que es la punta de la nariz e inciso b) se distingue la presencia del hueso nasal.

ADN Fetal

El ADN es protegido por cuerpos apopticost? © POr los nucleosomas, los cuales favorecen

la presencia en la sangre materna a partir del primer trimestre y aumentando en la edad

gestacional. Para identificar el ADN se realiza CON teécnicas moleculares como la reaccion

en cadena de la polimerasa, con sus diferentes variaciones: anidada, multiple,
cuantitativa fluorescente y en tiempo real. Este tipo de analisis no solo se enfoca en la
determinacion de genes, sino en como la cantidad del ADN en la sangre periférica puede
ser indicativo en algunas enfermedades, como las aneuploidias y aquellas relacionadas

con la placenta incluyendo la preeclampsia (Tangarife, Castro & Maldonado, 2010).

11 Osificacion: Transformacion en hueso o adquisicion de consistencia 6sea por parte de un tejido organico.

12 “|_a apoptosis es el conjunto de reacciones bioquimicas que tienen lugar en la célula y que determinan su
muerte de una forma regulada en respuesta a una serie de acontecimientos fisioldégicos o
patologicos™(Lizarbe, 2007 p. 2)
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4.1.6 Toma de decisiones o Aborto electivo

Puesto que el diagnostico genético prenatal (DGP), tiene muchas aplicaciones que son
beneficiosas especialmente en aquellos casos en los que se puede aplicar un tratamiento
cuando el feto esté afectado, pero cuando se trata de una alteracion cromosémica como lo es
el Sindrome de Down (SD), algunos asesores genéticos y/o médicos llegan a aconsejar el
término del embarazo. Por otro lado, cuando los padres recurren al DGP, esperan que los
resultados les proporcionen tranquilidad al recibir noticias alentadoras sobre la salud de su
proximo hijo, sin embargo en algunos de los casos no es asi. Cuando se comunica a los
padres que su proximo hijo padece algun tipo de variacion cromosomica, esto puede producir
un gran impacto en el ndcleo familiar, la respuesta y reaccién contribuira en el periodo de
aceptacion-rechazo del feto, los cuales dependeran de diferentes factores como el estado
emocional y/o personal de los progenitores, la relacion de pareja, el apoyo social, economia
familiar, creencias, entre otros (Nufiez, 2003).

Cuando la familia conoce los resultados del diagndstico se enfrenta a una crisis,
Caplan (1980), la define como al periodo de desequilibrio psicolégico en aquellas personas
que enfrentan circunstancias peligrosas, las cuales constituyen un problema importante que
no se puede evitar o resolver con los recursos acostumbrados; también hace referencia a las
crisis circunstanciales o accidentales, éstas son aquellas que tienen un caracter urgente,
imprevisto o inesperado como la muerte de un familiar, enfermedades, ademas de la
confirmacion de un diagnostico no favorable (Nufiez, 2003). Cuando los padres conocen este
tipo de noticia, estos echaran mano de experiencias, conocimientos o estereotipos anteriores
atravesando por emociones probablemente tristes y dolorosas, pensando la realidad del nifio
y la suya, siendo absolutamente normal que afloren sentimientos de rechazo, miedo,
impotencia o culpabilidad, que no se sienta al hijo como propio (pues no es el que habian
imaginado), y que se produzca un autocuestionamiento generando conflictos en la pareja
(Azkoaga, 2009). Por consiguiente cuando las parejas atraviesan por esta situacion, puede
conllevar a tomar dificiles decisiones como la de proseguir o no con el embarazo, la cual
puede afectar de forma contraproducente el vinculo materno ya que puede generar en las
madres ansiedad en el desarrollo de sus bebés, teniendo consecuencias psicologicas nada
favorables para quienes deciden interrumpir el embarazo (Buckley & Buckley, 2008). Por el
contrario, ciertas parejas el DGP seguido de un aborto es una mejor opcion, debido a que no
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todos tienen los medios ideales y necesarios para tener un hijo con problemas de
salud (Villela & Linares, 2012).

Por otro lado, muchas personas que a través del DGP prevén el nacimiento
de un nifio con SD o con cualquier tipo de alteracion cromosémica que tenga algun
tipo de retardo en el desarrollo, creen que éstas no son razones validas para el
término de un embarazo, justificandolo en juicios hipotéticos sobre la vida y el
valor que tienen estas personas. Por ende, la toma de decisiones a traves del DGP,
ha generado cuestiones éticas sobre la toma de decisiones respecto a decidir quién
vive y quién no (Villela & Linares, 2012). Dado que estos tipos de diagnéstico sus
intenciones primordiales, es examinar, descubrir y prevenir la existencia de algun
tipo de anomalia genética durante el embarazo, actualmente estos son una opcion
cada vez mas accesible y menos invasiva, la cual se recomienda que se utilice
cuando alguno de los padres tienen antecedentes con algin tipo de riesgo genético,
con un hijo que tenga alguna presencia de anomalia cromosémica o cuando la
edad de la madre supera los 35 afios de edad. Villela y Linares (2012), refieren a que
la intencion del DGP es la terapéutica, dado que en algunas ocasiones conocer la
existencia de una alteracién genética o malformaciones fetales y la eleccion del
nacimiento de éste, permite iniciar medidas terapéuticas multidisciplinarias después

del embarazo.
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5 EVALUACION, INTERVENCION Y
REHABILITACION

El nacimiento de un hijo es trascendental no solo para la pareja, sino para la familia
que los rodea, dado a que conlleva a generar cambios no solo en la vida cotidiana,
sino también las relaciones que se establecen con el recién nacido. Pero cuando
dentro de la familia esta la presencia de un nifio (a) con algun tipo de Necesidad
Educativa Especial (NEE), el cual es valorizado socialmente como “anormal,
inferior, diferente”, etc., hace que los padres estén en constante preocupacion
(Ortega, Torres, Reyes & Garrido, 2008). El proceso de adaptacion al diagnéstico
difiere en cada familia, ya que esta influenciado por el impacto que provoca la
noticia ante la situacion de tener un hijo (a) con NEE, es por ello que buscan ayuda
para tratar de sobrellevar esta condicién, tal y como lo dice Ortega, Torres, Garrido y
Reyes (2006):

“Cuando los padres llegan a saber que su hijo tiene un problema en el
desarrollo que limita el &rea cognitiva, social, emocional o las
habilidades para el aprendizaje, comienza una situacion de emociones
fuertes, interacciones con profesionales y especialistas diferentes, y una

necesidad continua de busqueda de informacién y servicios™ (p. 23).

Cuando hablamos de desarrollo hacemos referencia al proceso que tiene el
ser humano desde que el dvulo se fecunda hasta que se convierte en adulto, el cual
proviene de factores genéticos, los cuales generalmente son considerados como los
responsables del potencial bioldgico, ademas de la influencia del medio ambiente,
factores sociales, emocionales modificando significativamente el desarrollo. Dado a
que éste es un proceso continuo y progresivo que va desde el nacimiento a la
adolescencia, el desarrollo sigue determinadas leyes de funcionamiento las cuales
comprenden las etapas de adquisicion de las conductas ya que unas anteceden a
otras puesto que las nuevas conductas se integran debido a adquisiciones anteriores
(Maganto & Cruz, 2008). En el nacimiento de un nifio, esté viene provisto de una
serie de capacidades ademas de tener una dotacion genética que va a determinar
una parte de su desarrollo. Newman y Newman (1983), consideran 5 aspectos
que debe tener el recién nacido: 1) apariencia en los primeros dias de nacido; 2)

comportamientos reflejos; 3) competencias sensoriales; 4) comportamiento de enfren-



tamiento y 5) diferencias individuales entre los recién nacidos. Su aspecto depende del
estado de excitacion el cual determina la capacidad para responder a estimulos
ambientales, ademas de las diferencias en la respiracion, tono muscular, actividad motriz y

estado de alerta. En la Tabla 4 se muestra la condicion en donde se evalta al primer minuto

del nacimiento a través de un método de calificacion o escala Apgar.

extremidades

Puntuacion
Sefial 0 1 2
Ritmo cardiaco Ausente Lento (menos de 100 Mas de 100
latidos por minuto)
Esfuerzo respiratorio Ausente Lento, irregular Bueno, llanto
Tonicidad muscular Flacidez Algo de flexién en las Movimiento activo

Irritabilidad refleja

Sin respuesta

Llantos

Llantos fuertes

Color

Azul, palidez

Cuerpo sonrosado;

extremidades

Completamente

sonrosado

azulosas.

Tabla 4. Escala Apgar (Newman & Newman, 1983)

Esta es una escala de 0 a 2 donde se califican cinco signos vitales: ritmo cardiaco,
esfuerzo respiratorio, tonicidad muscular, irritabilidad refleja y color del cuerpo. Si la
calificacion esta entre 7 y 10 quiere decir que el pequefio se encuentra en buena condicion;
si es de 4 a 6 significa una condicién algo deficiente, y estd indicada la administracion de
oxigeno suplementario; la puntuacion de 0 a 3 indica una condicion muy deficiente y que es

preciso proceder a la resucitacion.

El desarrollo tiene una manifestacion propia y diferente en cada individuo, existen
muchos cambios psicologicos que tienen un cierto caracter “normativo” o *“cuasinormativo”,
es decir, que se observan en la mayoria de las personas. Estos procesos de desarrollo
normativo se producen a lo largo de toda la vida y, de forma muy intensa, en las primeras
etapas del ciclo vital (Garcia, Hidalgo & Lara, 2008). En estas etapas se observan
importantisimos cambios, unos mas evidentes que otros, que van desde el crecimiento fisico,
hasta el dominio de distintas habilidades motrices, pasando por los progresos en los
conocimientos, el desarrollo del habla, la forma de actuar sobre el mundo, la expresion y
reconocimiento de las emociones y en las relaciones sociales con los demas, el nifio avanza
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de forma vertiginosa hacia un nivel cada vez mas elevado de competencias. En la tabla 5
muestra los indices del desarrollo neurofisiologico del nifio en el primer afio de vida

propuestos por Kupiyanova y Fedosseva, (s.f.).

indices del desarrollo neurofisioldgico del nifio en el primer afio de vida

(Kupiyanova & Fedosseva, s.f.)

e Esta tranquilo cuando esta despierto, mira a los juguetes suspendidos
A los 2 meses: sobre su cabeza
e Cuando un adulto le habla, sonrie continuamente

e Sigue un movil cuando esta delante de sus ojos.

e Rieacarcajadas
e Como respuesta a la conversacion que se dirige él, expresa su alegria,

sonriendo, haciendo ruidos y moviendo rapidamente brazos y piernas.

A los 3 meses:
e Sostiene bien su cabeza, pasa mucho tiempo sobre el estdmago,
apoyandose en los brazos
e Cuando se le toma por las axilas, se sostiene a si mismo parcialmente
sobre sus piernas, las dobla en la ingle.
A los 4 meses: e Busca objetos que hagan ruido, encuentra a un adulto al oir su voz

(encuentra de donde vienen los sonidos
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Cuando esta despierto estd contento; sonrie balbucea con fuerza , se
mueve con los brazos extendidos dobla y estira las piernas

Se ocupa largos ratos con los juguetes colgados delante de él, toca y toma
objetos

Cuando come, toma la botella con ambas manos.

A los 5 meses:

Reconoce varias caras (da respuestas distintas)

Diferencia los tonos de voz que se dirigen a él

Canturrea melodias en algunos momentos

Con destreza se dirige su mano hacia una sonaja que se le ofrece sobre
su pecho. Sujeta la sonaja durante periodos relativamente largos

Levanta su cuerpo, pasa mucho tiempo sobre su estbmago apoyandose
en las palmas de sus manos extendidas

Estando acostado sobre la espalda, se vuelve sobre su estdmago
Sujetado de las axilas se para firmemente

Se mueve en el corral y gatea distancias cortas

Come hien con una cuchara, abre la boca cuando ve alimento, toma la

comida con los labios

A los 7 meses:

Balbucea largos ratos

Al pedirselo un adulto, busca con la mirada y encuentra objetos que no
se mueven

Juega con una sonaja, la golpea y la muerde

Gatea con facilidad

Se pone de pie erguido, cuando se le sostiene por las manos

A los 8 meses:

Repite en voz alta varias silabas

Al pedirselo un adulto, repite el movimiento ya aprendido, de aplaudir
con las manos

Insiste mucho para obtener un juguete que llame su atencion y hace
muchos movimientos diferentes para lograr su objetivo

Los juguetes le ocupan largos periodos, los observa y los golpea unos
contra otros

Se sabe sentar y acostar sin ayuda
Se pone de pie sujetandose de algln objeto. Se levanta y se inclina solo
Come un pedazo de pan sosteniéndolo él mismo

Bebe de una taza, cuando un adulto se la sostiene

A los 9 meses:

Imita a los adultos, repitiendo silabas que un adulto le pronuncia
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e Encuentra objetos cuando un adulto los nombra, estando escondidos en
distintos lugares

e Hace distintos movimientos (dame la mano, adiés) cuando un adulto se
lo pide

e Se ocupa con objetos de diferentes maneras de acuerdo con las
caracteristicas que tienen: hacer rodar, mete y saca, etc.

o Da pasos laterales, sujetdndose del barandal del corral

e Camina, ayudado por un adulto

e Imita a los adultos, repitiendo diferentes sonidos y silabas

e Conoce el nombre de algunos nifios y de algunos adultos

e Al pedirselo un adulto, encuentra y entrega el juguete que se le pide

Alos 10 meses: | e Responde al juego “te voy a alcanzar, te voy a alcanzar

e Juega con objetos (abrirlo, cerrarlos, golpearlos, etc.) en una actividad
constante

e Setrepay se baja

e Camina de una andadera.

e Pronuncia las primeras palabras que tienen significado (mam4, da, si gua-
gua, etc.)

o Realiza actividades ya conocidas cuando se le pide

A los 11 meses: ) o ) )

e Domina nuevas actividades como poner una encima de otro, sacar anillos
de un palo, etc.

e Se pone de pie solo

e Camina con poca ayuda

e Pronuncia entre seis y diez palabras
A los 12 meses: )
e Caminasolo

e Bebe solo de una taza

Tabla 5. Indices del desarrollo neurofisiolégico del nifio en el primer afio de vida (Kupiyanova & Fedosseva,
s.f.)

Son varios los factores que pueden causar dificultades en el desarrollo, denominados
“factores de riesgo” que ante la presencia de estos pone al nifio en peligro aumentando el
riesgo de padecer problemas en el desarrollo. En lo que respecta a las anomalias genéticas
como es el Sindrome de Down (SD), tiene un impacto directo dado a que se pueden presentar
alteraciones en su desarrollo, manifestandose retrasos psicomotrices a nivel madurativo o en

el desarrollo psicomotor limitando su potencial de desarrollo (Lépez & Monge, 2011).
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Los padres con hijos que presentan SD les es dificil saber qué se puede esperar de
su desarrollo, ya que no saben si es "normal™ o si se esta retrasando. Ortega (1997), propone
una escala de desarrollo, la cual contempla la edad en donde aproximadamente el 50% de
los nifios que presentan SD logran una determinada habilidad, éstas podran desarrollarse
antes o después sin que esto signifique una anormalidad. Para su mejor comprension, divide
el desarrollo en seis grandes areas: motora gruesa, motora fina, lenguaje, cognitiva, social y
de autoayuda; las cuales estan relacionadas de modo en que la adquisicion o retraso afectan
de manera indirecta las demas areas, no se desarrollan en el mismo grado, ya que lo mas

importante es considerar su equilibrio, mas que el desarrollo en una sola rea en particular.

Escalas de desarrollo

Su desarrollo permite que el nifio aprenda a mover su cuerpo,
utilizando sus musculos. Comprende habilidades como sentarse,
Motora gruesa | gatear, caminar, correr, etc., las cuales conducen al nifio a conocer su
ambiente explorando su mundo; favoreciendo el desarrollo de otras

areas.

Puede controlar sus muasculos pequefios, como los dedos, manos, 0jos,
_ cara y lengua. Pueden realizar movimientos pequefios coordinados
Motor fino ) ) o
que se requieren para realizar garabatos, escribir, ensartar, tomar una

cuchara, seguir con los 0jos un objeto, hablar, etc.

Uno de los més importantes en el desarrollo ya que es fundamental
esta habilidad para comunicarse, este aspecto es el que méas preocupa
a los padres, ya que a través de este medio el nifio es capaz de decir lo
que quiere y siente. Su desarrollo se divide en dos areas: el lenguaje
Lenguaje receptivo y el lenguaje expresivo. El lenguaje receptivo es la habilidad
para entender el significado de las palabras, los gestos y simbolos
escritos. El lenguaje expresivo es la habilidad para utilizar palabras,
gestos y simbolos escritos para comunicarse y antecede al lenguaje

expresivo.

Entendemos como area cognitiva a la habilidad que se requiere para
razonar y solucionar problemas, tomando como base las experiencias
Cognitivo pasadas; se incluyen también en esta area los conceptos académicos.

Este aspecto es mas complejo y abstracto, por lo que el nifio tardara

en desarrollar el area cognitiva.
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Es la capacidad para comportarse con otras personas, habilita al nifio
Social para madurar como miembro de un grupo, dado a que la personas con

SD tienen facilidad innata.

Fundamental para lograr la independencia del nifio, incluyendo
habilidades como asearse, vestirse, utilizar adecuadamente los
Autoayuda ) ) . , s
cubiertos, las herramientas y otros objetos que le haran mas facil su

desenvolvimiento.

Tablas de desarrollo.

DESARROLLO MOTOR GRUESO

Edad promedio en
que la realiza
Habilidad Afos Meses

Sostiene la cabeza
Se rueda

Gatea

Se mantiene sentado durante un minuto o méas 1
Trepa solo a unasilla

Se sienta sin ayuda estando parado

Se impulsa para ponerse de pie

Se arrodilla solo

Se para apoyado en un mueble

Se para en un pie

Levanta juguetes tirados en el piso
Patea una pelota sin perder el equilibrio
Juega con carritos

Se agacha y se levanta

Se para sin apoyo

Camina con ayuda

Salta sobre los dos pies

Camina con las puntas de los pies

Sube y baja por las escaleras con ayuda
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Edad promedio en

que la realiza

Habilidad Afios Meses
Camina independientemente 3
Empuja un juguete 3
Camina hacia atras 3 2
Pedalea en un triciclo 3 4
Corre 3 4
Salta sobre un pie 3 10
Sube y baja por las escaleras sin ayuda 4
Sube y baja por las escaleras alternando los pies 4
Salta en un punto 4 2
Baila y sigue el ritmo 5
DESARROLLO MOTOR FINO
Edad promedio en
que la realiza
Habilidad Afios Meses
Sigue un objeto con la vista hasta 90 grados 2
Se introduce objetos en la boca 5
Sigue un objeto con la vista hasta 180 grados 5
Toma objetos con una mano 6
Mira su mano 8
Trata de alcanzar un objeto 9
Pasa objetos de una mano a otra 10
Sacude una sonaja 10
Sostiene su biberén 10
Golpea dos objetos 11
Juega con arena 12
Dice "adi6s" con la mano 12
Suelta un objeto al pedirselo 12
Alcanza objetos extendiendo su brazo 1 2
Lanza una pelota (por imitacion) 1 5
Sefiala con el dedo lo que quiere 1 5
Localiza un objeto escondido 1 6
Construye una torre de tres o cuatro cubos 1 6
Construye una torre con dos cubos 1 8
Garabatea espontdneamente 1 8
Lanza una pelota al pedirselo 1 9
Desenvuelve regalos 2
Destapa un frasco 2
Desabotona su camisa 2 6
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Voltea las hojas de un libro
Construye una torre de nueve bloques
Abotona su camisa

Copia un circulo

Recorta usando tijeras

Copia letras de imprenta

Ata un lazo del zapato

Colorea

Pega estampas

Usa el cuchillo para cortar

10
10
10
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DESARROLLO DEL LENGUAJE

Edad promedio en

que la realiza
Habilidad Afios Meses

Reacciona a sonidos 1
Vocaliza 6
Gira la cabeza al oir la voz 6
Sonrie 8
Responde al oir su hombre 10
Disfruta de la musica 12
Balbucea 12
Reconoce el nombre de objetos de uso comun 1 2
Responde a érdenes simples 1 6
Dice "mama" y "papa" 1 6
Demuestra lo que quiere, con gestos 1 8
Nombra objetos 1 10

Habilidad

Edad promedio en

que la realiza
Meses

>
=
o
7]

Sigue ordenes sencillas

Dice dos palabras o0 mas
Nombra partes del cuerpo

Usa adjetivos (color, tamafio)
Hace preguntas

Hace frases de dos palabras
Usa palabras para comunicarse

o B~ W W NN DN
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AREA COGNITIVA, SOCIAL

Y AUTOAYUDA
Edad promedio en
que la realiza
Habilidad Afos Meses

Sonrie espontdneamente 2
Sonrisa social 4
Reconoce a familiares 5
Sostiene su biberén 6
Se chupa el dedo 6
Cambia su foco de atencion de un objeto a otro 6
Busca un objeto al caérsele 6
Sonrie al mirarse en el espejo 8
Toma liquidos de una taza, con ayuda 10
Toma y come una galleta 12
Imita el uso de juguetes 12
Entiende el "no" 1 1
Recuerda donde dejé un juguete 1 2
Juega palmaditas 1 2
Coopera para comer de la cuchara 1 2
Empieza a establecer la relacion de la causa-

Efecto 1 2
Juega a las escondidas 1 3
Llora cuando los padres se alejan 1 3
Puede jugar solo durante breves periodos 1 3
Toma de una taza sin ayuda (derrama algo

de liquido) 1 4
Usa objetos como herramientas 1 8
Agrupa objetos similares 2
Toma liquidos de un vaso, independientemente 2
Se peina 2
Aprende del ensayo y del error 2
Negativismo 2
Entiende el concepto de algunos nimeros (1,

2,3) 2 2
Espera su turno en los juegos 2 2
Se calza y se quita los zapatos 2 2

Cuando un problema surge o existen circunstancias que llegan a condicionar un
desarrollo normal, los cuales pueden influir en diferentes habilidades psiquicas, fisicas,
sensoriales y/o motrices, hay que realizar una intervencion a través diferentes tipos de
estrategias que van acorde a las condiciones del tipo de discapacidad que se presente (Ibafiez,
2002). Una vez que esta establecida una limitacion bioldgica y/o un problema de retardo en
el desarrollo psicologico, es necesario evaluar e intervenir a través de programas educativos

y de rehabilitacion (Guevara, 2012). Aguado (s.f.), menciona que un proceso de intervencion

73




se conforma de tres fases: evaluacion, tratamiento o programa (intervencion) y valoracion

de resultados alcanzados.

5.1 Evaluacion

En lo que respecta a la evaluacion Aguado (s.f.), se refiere a que un proceso de evaluacion
se conforma a través de un proceso de intervencion, el cual se desarrolla conforme a la
secuencia de la evaluacion-programa y valoracion de resultados. “No evaluar si no es para

intervenir; no intervenir sin valorar” (Aguado, s.f., p. 583).

—® EVALUACION » PROGRAMA —»

VALOFACION DE RESULTADOS > ‘

Fig. 44. Representacion de la secuencia del proceso de Intervencion

Guevara, Ortega y Plancarte (2005), mencionan que la evaluacién debe incluir los
siguientes aspectos: 1. Caracteristicas biologicas: considera el desarrollo fisico,
enfermedades que se han padecido, factores bioldgicos y neurolégicos que pueden estar
afectando el desarrollo psicoldgico, caracteristicas fisicas actualmente (en apariencia y en
aspectos médicos) y el tratamiento médico que puede recibir para remediar 0 aminorar este
tipo de limitaciones. 2. Caracteristicas del ambiente fisico donde se desenvuelve el nifio:
estructura de su casa, zona en la que se encuentra, servicios con los que cuenta, dimensiones
y distribucién del hogar. Se evalta qué tan seguro es el ambiente fisico y qué tan adecuado
es para favorecer el desarrollo psicoldgico. 3. Caracteristicas del ambiente familiar: rutinas
familiares, como es percibido e integrado a la vida familiar el nifio, el tiempo que se
involucran los familiares con €l de manera directa, la adaptacion a las estrategias educativas
de la familia a las necesidades del nifio, modelos de conducta que recibe y las formas
especificas de interaccion con cada miembro de la familia. 4. ElI grado de desarrollo
conductual del nifio: habilidades que ha desarrollado, las adaptaciones conductuales de
acuerdo a las necesidades del medio que lo rodea, etc. La evaluacion de estos aspectos
permitira encaminar acciones sistematicas para la intervencion en la salud y la educacién de

la persona con NEE a través de: 1) la disminucion o desaparicion de las limitaciones de tipo
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bioldgico, 2) la programacion y puesta en practica de un programa educativo dirigido a
favorecer el desarrollo psicolégico del nifio, a través de la modificacion y adaptacion de las
condiciones que se detecten como inadecuadas, 3) el mejor tratamiento de las necesidades
médicas del paciente sin que ello represente un problema para el profesional de la salud que
lo atiende, y 4) la integracion de la familia en un tratamiento, lo més integral posible,
encaminado a la normalizacién e integracién del individuo. La evaluacion psicolégica es un
proceso indispensable en toda intervencion, ya que por ldgica, no podemos planear una
intervencidn si antes no tenemos informacion acerca del problema, informacion que sélo nos
la puede proporcionar una correcta evaluacion (Guevara, 2012).

Un ajuste respecto a los procedimientos para realizar una evaluacion, ésta debe ser
de acuerdo a las necesidades y a las caracteristicas de la persona con algun tipo de NEE,
Pelechano (1987), en la Figura 45, recoge una serie de consideraciones que se deben tomar

en cuenta.

- Utilizaci6n preferible de mas de un procedimiento

- Técnicas con indices adecuados de validez, fiabilidad v consistencia

- Necesidad de delimitar datos/resultados olyetivos de las estimaciones
subjetivas del evaluador

- Rappeort adecuado previo

- Informe util. escueto. preciso. con recomendaciones v redactado en
funcion del destinatario v de los objetivos

- Informe siempre onentado en beneficio del cliente

- Informacion de la estructura v de la dinamica comportamental

- Pruebas v procedimuentos adecuados a las necesidades del cliente

- Evaluaciones individualizadas que cubran los problemas relevantes del
clients

- Exigencia de puntuaciones normativas o ipsativas con todas las
garantias cientificas posibles

Fig. 45. Consideraciones técnicas propuestas por Pelechano (1987)

Cuando se detecta un transtorno de indole bioldgico, neurolégico, fisico que puede
afectar un desarrollo adecuado, es necesario tomar la decisiébn de una intervencion
terapéutica, dado a que como seres humanos necesitamos de determinadas habilidades que
nos permitan interactuar biologica, psicoldgica y socialmente permitiendo la construccion
de vinculos para un completo desarrollo, considerando primordialmente a las personas con
algun tipo de discapacidad ya que como todos, son parte Gtil de la sociedad productiva, se

debe procurar que adquieran todo tipo de habilidad para asi adecuarse e integrarse a la
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sociedad que lo rodea, es por ello que la Educacion Especial, se iniciara tempranamente a

través de diferentes niveles de intervencién.

5.2 Intervencion

Segun Fuentes y Palmero (1995) la intervencion es en donde existen multiples programas
disefiados para una intervencion oportuna y eficaz, en donde el principal objetivo es
implementar las habilidades que deben ser adquiridas en cada una de las areas del desarrollo,
asi como las condiciones de aprendizaje necesarias. Dado a que existen diferentes modelos
que cambian en aspectos importantes, como las variables que intervienen en el desarrollo y
mantenimiento de conductas y habilidades, asi como obtener los datos adecuados y los
objetivos que se consiguen con la intervencién y la forma de llevarla a cabo. Para ello, Bados
(2008), propone diferentes niveles de intervencion psicoldgica, la cual se puede llevar a cabo

a nivel individual, pareja y/o familia, comunidad/sociedad y educativa.

5.2.1 Intervencion Individual

Cuando se produce una deteccion precoz, ésta debe atender aspectos bioldgicos y
ambientales, asi como la identificacién de anomalias biolégicas y la determinacion de un
ambiente inadecuado. En lo que respecta a este tipo de intervencion, se trabaja con la persona
afectada para ayudar a reducir, superar o eliminar comportamientos de riesgo, ademas de
fomentar la adquisicion y potencializacion de habitos, comportamientos y habilidades
necesarias para su desarrollo (Bados, 2008). Cuando ocurre una deteccion temprana, ya sea
por algun tipo de desventaja bioldgica y/o de otro tipo de factores, ésta permitira poner en
practica una de las mejores estrategias que se disponen para la atencion de estas poblaciones:
la estimulacion temprana. Esta se refiere a un conjunto de acciones preventivas y
multidisciplinarias tendientes a evitar o aminorar los efectos de distintas deficiencias, sea

cual sea su origen (Guevara, 2012).
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Estimulacion Temprana

Wernicke (1993) sefiala que ésta( se basa en la intervencion de un profesional o de varios
teniendo como objetivo favorecer, habilitar o rehabilitar en el nifio los funcionamientos
basicos, con el fin de que pueda madurar lo mas normalmente, asi como lograr un vinculo
firme y sano con sus padres. Una adecuada maduracion implica tanto un buen entorno
emocional, como aquellas capacidades que permitan adquirir adecuadamente los
aprendizajes. Ya que la Estimulacion Temprana debe comenzar ya sea desde el nacimiento
y/o durante los primeros afios de vida, considerandose fundamental el conocimiento de la
edad cronoldgica (pues lo que es normal a una edad puede no serlo a otra), siendo un
indicativo de retrasos o alteraciones. Maldonado y Oliva (2008) refieren a que los nifios
necesitan de estimulos para su correcto y pleno desarrollo de las capacidades motrices,
cognitivas, emocionales y adaptativas. Las personas con SD, dado a que presentan
caracteristicas que influyen en su desarrollo, deben considerar aspectos para la utilizacion
de programas especificos para una estimulacion temprana durante los primeros seis afos de
vida para estimular al maximo los mecanismos adaptativos y de aprendizaje apropiados.

La estimulacion temprana es fundamental para una evolucion, ya que se le puede
aplicar sea cualesquiera la discapacidad que se padezca, el desarrollo motriz, sensorial,
lenguaje y dominio de actividades vitales que contribuyen a lograr una cierta independencia
personal, constituyen la base sobre la que se desarrollaran aprendizajes posteriores y se hara
la integracion (lbafiez, 2002). Puesto que dentro del desarrollo se presentan tanto cambios
fisicos, cognitivos, bioldgicos y socioemocionales, los primeros afios son los que determinan
el desarrollo posterior, de ahi que es sumamente importante proporcionar una estimulacion
apropiada de acuerdo a las necesidades sin alterar su principal entorno, esto permitird
aminorar y detectar a tiempo cualquier desajuste en el desarrollo (Romay, 2012). Papalia y
Olds (2005), refieren que se deben establecer conductas imprescindibles para que un proceso
de ensefianza-aprendizaje sea benefico para adquirir y desarrollar habilidades mas
complejas, ya que su presencia se ve favorecida en la vida diaria asi como en el momento de
la ensefianza escolarizada. El Inventario de Habilidades Béasicas (Macotela & Romay, 1988),
(Tabla 5), su objetivo es vincular un diagnostico con la intervencion para afrontar las
dificultades en el desarrollo, tomando en cuenta los recursos y debilidades de quien se
intervenga. Conocer las habilidades que el nifio tiene, establece un punto de partida para la
estimulacion ya que éste es un proceso que va de lo fundamental a lo complejo (Romay,
2012).

77



CONTENIDO DEL INVENTARIO DE HABILIDADES BASICAS.

Area Sub-area Categorias
A. Integracion funcional de
los componentes de la
atencion.
B. Exploracion
Atencion C. Seguimiento visual de
objetos
D. Fijacion visual
E. Contacto visual
F. Orientacion hacia
diferentes tipos de
Bésica estimulacion
A. Realizacion de
Imitacion y actividades bajo instruccién

Seguimiento de
instrucciones

B. Realizacién de acciones
secuenciadas

C. Realizacion de acciones
simples

Discriminacién

A. Nombramiento

B. Agrupamiento

C. Colocacion de objetos
D. Sefialamiento

E. Igualacién

Coordinacion viso-motriz

Personal-Social

Coordinacion motora
gruesa

A. Desplazamiento
B. Equilibrio estético

C. Equilibrio de
recuperacion
D. Movimientos

coordinados

E. Actividades de
integracion motriz

*Guia de observacion

Coordinacion motora fina

Auto-cuidado

A. Actividades integrales

B. Movimientos de
precision

C. Movimientos basicos

D. Tareas de pre-escritura
A. Control de esfinteres

B. Aseo personal

C. Desvestido y vestido
D.Habilidades de
alimentacion.

A. Adaptacion a las
situaciones de evaluacién

B. Respuesta a la
interaccion social
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Socializacion

C. Aproximacion
espontanea a otras personas
D. Capacidad para
involucrarse en actividades
sin perturbar

E. Participacion en
actividades grupales

*Guia de observacion de
conductas incompatibles

Comunicacioén

Comunicacion vocal-

gestual

A. Expresion de
necesidades, deseos 'y
preferencias

B. Reconocimiento de su
persona

C. Identificacion de partes
del cuerpo y prendas de
vestir

D. Identificacion de
elementos del medio
presentados fisicamente

E. Identificacion de
elementos del ambiente
representados en lamina

F. Identificacion de
elementos del medio de
acuerdo con la clase a la que
pertenecen, su funcién, su
utilidad y localizacion.

G. Identificacion de
acciones y estados de animo
representados en lamina

Comunicacién verbal-vocal

A. Evocacién de objetos,
laminas e historia

B. Uso de estructuras
gramaticales

C. Conversacion

*Guia de observacion-
informacion
complementaria

Articulacion

A. Articulacion de fonemas
consonanticos

B. Articulacién de
diptongos y grupos
vocalicos

C. Articulacion de grupos
consonanticos homo-
silabicos

D. Articulacion de grupos
consonanticos
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heterosilabicos y grupos
consonénticos mixtos

Tabla 5. Informacion referente al contenido del Inventario de Habilidades Bésicas (IHB) (Macotela &

Romay, 1992), referente a las areas, sub-areas y las categorias que lo conforman.

Un programa de intervencion temprana no produce la desaparicion del defecto
genético o de sus manifestaciones clinicas, lo que si determina es neutralizar y desarrollar el
potencial que permita convivir socialmente, aprender, ir a la escuela, ser independiente, o
lograr un empleo. Este tipo de intervencion se caracteriza por concentrar sus acciones en el
desarrollo fisico, emocional, intelectual, social, contemplando a la familia para la prevencion
de futuras consecuencias negativas, considerando diferentes aspectos: como incrementar el
desarrollo integral del nifio en todas las esferas: motora, cognoscitiva, socializacion,
lenguaje, mediante las actividades diarias del hogar. Ademas de realizar una intervencion
individual se le debe brindar a los padres o personas encargadas directamente del cuidado
del nifio, informacidn actualizada sobre todos los aspectos relacionados con la atencién del
nifio, adiestrarlos sobre los procedimientos a emplear y las medidas dirigidas a estimular de
forma integral el desarrollo de los potenciales residuales, al igual que proporcionar la
informacidn sobre los recursos disponibles en la comunidad, y los derechos por la legislacion
vigente a los cuales pueden acudir los padres del nifio afectado (Pérez, Bar6, & Rodriguez,
2009).

Un programa de estimulacion da apoyo emocional y neutraliza los efectos negativos
de la discapacidad sobre la dindmica familiar, desarrollando actividades, organizar un plan
de actividades terapéuticas basadas en la estrategia individual establecida, adiestrando a la
familia en el empleo de mecanismos reforzadores positivos para lograr la motivacion del
nifio y su participacion activa en el tratamiento, se debe tener presente al programar las
posibilidades reales de ser cumplidas por la familia de acuerdo a sus caracteristicas
culturales, nivel socioecondémico, tipo de vivienda, rutina diaria, disponibilidad de tiempo,
nivel educacional, grado de comprension y actitud de los padres ante la intervencion del
nifilo. Cuando se establece un programa bien orientado y logicamente estructurado, el
progreso aunque sea lento es una fuente de estimulacion para los padres que los alienta a
continuar participando. No existe una receta de como debe ser estructurado y desarrollado
un programa de estimulacion, cada uno debe responder a la realidad de la persona, familia,

pais o la region donde se implementa, las condiciones socioecondémicas, la disponibilidad de
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recursos, el nivel de preocupacion social sobre el problema y el nivel de desarrollo cultural
(Pérez, Bar0, & Rodriguez, 2009).

Cuando se interviene a nivel individual, lo que se trata de conseguir es una autonomia
personal y una vida independiente. Las personas con SD tienen diferencias individuales en
los indices de progreso hacia la autonomia, y muchos estudios relacionan las capacidades
cognitivas con las capacidades de autoayuda. Los padres frecuentemente tienen el riesgo de
caer en la sobreproteccion, siendo un camino facil. No es mejor padre o madre quien hace
todo por sus hijos o le evita todos los disgustos e incomodidades, sino quien le ensefia a
valerse por si mismo y a afrontar las situaciones. Puede ser mas duro y necesitar méas
insistencia, pero no por ello se debe pensar que el hijo no serd capaz de hacer las cosas
cotidianas que hacen los demés nifios de su edad. Es posible que tarde méas tiempo en
desarrollar sus habilidades y no hay que compadecerse pensando que tendra que llevar una
vida diferente. Si se le ayuda a potenciar al maximo sus capacidades, podra llegar a realizarse
como persona, independientemente de sus limitaciones y logrard su independencia y su
autonomia, llegando un dia a no tener que depender de los padres o demas adultos que le
rodean (Vélez, 2006). La autonomia socio-personal es la consideracion de la persona con
discapacidad como persona con derechos que consume servicios y debe intervenir en la
planificacion y desarrollo de los mismos, buscando independizarse y manejarse como
cualquier adulto en la sociedad (Puig de la Bellacasa, 1993). Para lograr los objetivos de
“igualdad” y “plena participacion” no son suficientes las medidas de rehabilitacion
orientadas hacia la persona con discapacidad, pues la experiencia ha demostrado que en gran
parte, el medio es el que determina el efecto de una discapacidad sobre la vida diaria de la
persona, ser autobnomo equivale a ser independiente. Se lucha contra la discriminacion para
alcanzar esa independencia, es el entorno el que debe cambiar y para ello presionan las
asociaciones pro personas con discapacidad, que se han constituido con el fin de defender

sus derechos (Ibafez, 2002).

5.2.2 Intervencién en pareja y/o familia

Anteriormente la estimulacion temprana Unicamente era realizada por profesionales y en
ocasiones con la contribucion y colaboracion de los padres asignandoles un papel importante
tanto en la estimulacion como en la educacion de sus hijos. De esa forma se introdujo que

los padres sean los principales terapeutas o mediadores para facilitar el desarrollo de sus
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hijos (Ibafiez, 2002). Los progresos y continuidad en las adquisiciones dependeran de la
participacion activa de los padres puesto que el primer ambiente social del nifio es la familia
y cuya funcion bioldgica y cultural es proporcionar los elementos adecuados para que el nifio
aprenda a vivir como miembro de la sociedad y adquirir los habitos de conducta social, entre
otros. En el caso de los nifios con SD debido a los trastornos del aprendizaje, las deficiencias
intelectuales y en muchas ocasiones por el incorrecto manejo familiar estos procesos, se
tornan mas lentos y con diferentes manifestaciones (Pérez, Baro, & Rodriguez, 2009).

Considerando que el principal papel de la familia es el desarrollo de la personalidad
del nifio, la aparicion de un hijo con deficiencia mental supone una herida grave, debido a
gue ningln padre esta preparado para tener un hijo con cualquier deficiencia, una sensacion
de desconcierto y frustracion, culpabilidad, impotencia, ansiedad por el porvenir del nifio,
todo ello contribuye a crear un papel de ciertas actitudes y comportamientos que van a
desempefiar el papel fundamental en el futuro desarrollo del nifio (Amor, 1997). Es por ello
que dentro de la intervencion familiar, se busca que los mas cercanos al nifio con algun tipo
de NEE se percaten de que pueden contribuir y generar cambios de manera positiva para
favorecer su desarrollo (Bados, 2008). Puesto que los padres son los primeros educadores en
este tema, al igual que los padres con hijos “normales”, sirven de modelos, ensefiando
mensajes sobre el amor, el afecto, el contacto y las relaciones, las propias actitudes,
sentimientos y conocimientos sobre estos temas de los padres, influirdn en su reaccion ante
la exteriorizacion de estas necesidades (Rodriguez, 2011).

Cuando se interviene en la pareja es en el surgimiento de conflictos debido a los
diferentes valores, creencias, estilos de vida o cuando hay problemas en la comunicacion,
afecto, educacion en los hijos, entre otros (Bados, 2008). Considerando que ademas de
intervenir a nivel individual y familiar también es necesario detectar algunos factores de
riesgo psicosociales, puesto que las personas con discapacidad suelen ser objeto de
discriminacion a causa de los prejuicios o la ignorancia, y ademas es posible que no tengan
acceso a los servicios esenciales. Se trata de una "crisis en silencio” que afecta no solo a las
propias personas con discapacidad y a sus familiares, sino también a su desarrollo social,
economico, estilos de vida familiar que pueden generar problemas en el desarrollo infantil
(Pérez, Bar0, & Rodriguez, 2009).
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5.2.3 Intervencién en comunidad/sociedad

Albarran (2008) sefiala que cuando se habla de integracion social enfocada en la persona con
discapacidad, se debe hacer una particion junto con el esfuerzo que debe darse para que se
logre la insercion, por un lado encontraremos la parte que corresponde a la individualidad y
en un segundo momento lo que corresponde a la perspectiva social. Dado a que cuando se
interviene a nivel individual y familiar Unicamente se ayuda a pocas personas, y por el
contrario cuando se realiza a nivel comunidad-sociedad se trata de modificar el medio en el
que viven, con el propdsito ayuda a prevenir o resolver problemas, adquiriendo nuevas
capacidades y habilidades, modificando el medio fisico y social para introducir cambios a
través de la creacion de instituciones, programas o modificar los programas ya existentes
tomando en cuenta las nuevas necesidades que se tienen (Bados, 2008). Las Naciones Unidas
han tratado de mejorar la situacion de las personas con discapacidad y hacer mas faciles sus
vidas, teniendo como principal interés el bienestar y los derechos de las personas con
discapacidad asi como la busqueda de la igualdad de todos los seres humanos. Como se ha
visto, las personas con discapacidad deben poder ejercer sus derechos civiles, politicos,
sociales y culturales en igualdad de condiciones con el resto de personas. Algunas
asociaciones se han dado a la tarea de divulgar, concientizar y sensibilizar con el fin de
alcanzar la integracion social de las personas con SD, lo que tratan de realizar con estas
tareas es:

v" Promover la integracion social de personas con SD a través de la divulgacion de su

realidad actual y sobre la discapacidad en general.
v’ Establecer y consolidar lineas de didlogo con autoridades de diferentes ambitos:
politicas, educativas, médicas, asi como con diversos medios de comunicacion.
v Ofrecer informacién sobre la realidad de las personas con SD.
v" Modificar habitos, costumbres sociales y actitudes negativas hacia las personas con SD.
Teniendo en cuenta que las discapacidades suelen estar causadas por actividades
humanas, la falta de cuidado o de indole bioldgico se necesita la ayuda de toda la comunidad
internacional para terminar con esta discriminacion social (Juarez, Comboni & Garnique,
2010). Uno de los requisitos y de urgencia personal y social, es oportuno revindicar la
integracion en el proceso de rehabilitacion, ésta se debe orientar para potenciar su papel en
el proceso de intervencion tanto de adaptacion a las discapacidades adquiridas como de una
intervencion temprana, sobre todo ante una discapacidad congénita en las distintas
modalidades del proceso de rehabilitacion (Aguado, s.f).
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5.2.4 Intervencion Educativa

La educacion especial se iniciara tan precozmente como lo requiera cada caso y sera
obligatoria y gratuita. La individualizacion de una ensefianza educativa significa una
atencion al proceso personal de desarrollo del individuo con NEE, ya que es el protagonista
de su propio aprendizaje. Desde la individualizacién hacia la integracion se requiere
contemplar la ensefianza prescriptiva para la adquisicion de destrezas basicas y la
cooperacion social. La interrelacion de aspectos académicos y sociales se ha considerado
como elemento fundamental y cuyo objetivo es facilitar la integracion a través de un cambio
de actitudes en la sociedad. Donaldson sefiala que la modificacion de actitudes se impulsa
con el establecimiento de un estatus de relaciones entre iguales (personas con y sin
discapacidad) (Ibafiez, 2002). El deseo de proporcionar educacién a cualquier nifio con NEE
favorecié el acceso a la educacion general de las personas con discapacidad. La integracion
de los nifios con problemas de discapacidad intelectual en el proceso de aprendizaje, debe
entenderse ante todo como una introduccion de la educacion especial en el sistema general
de educacién. El principio de integracion recomienda una convivencia en igualdad de
oportunidades y derechos, con actitudes de aceptacion y de respeto, en una sociedad que
elimina las barreras fisicas y actitudinales que impiden o limitan la participacion de una
persona con discapacidad, el cual surge como consecuencia del principio de normalizacion,
cuando el principio de normalizacién se aplica, sin segregaciones al derecho de
escolarizacion surge la integracion escolar (Garcia, 2005).

Una educacion inclusiva implica la responsabilidad de todos los actores del proceso
de ensefianza-aprendizaje hacia nifios con necesidades educativas especiales, sin necesidad
de usar etiquetas como discapacidades motoras, visuales, auditivas, etc., una de las metas de
la educacion seria integrar no sélo a aquellos que tienen alguna NEE, sino a quienes tienen
dificultad para ingresar y permanecer en la escuela, superando la visién compasiva de la
tolerancia, para generar una actitud activa de aceptacion e inclusion en todas las actividades
de aprendizaje. Una educacién inclusiva va mas alla de la visién integracionista de la escuela,
para situar en un plano de igualdad en la atencion a los nifios y nifias con NEE (Juarez,
Comboni & Garnique, 2010).

Dado que las personas con discapacidad y sus familias, e incluso las personas con
desventaja sociocultural necesitan de apoyos para afrontar su situacion, esta red social de
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apoyo puede ser amplia, desde familiares, amigos, vecinos, grupos de autoayuda,
asociaciones y servicios sociales comunitarios, por lo que esa red social de apoyo adquiere
una importancia fundamental, considerando que la salud es un estado de completo bienestar
fisico, mental y social y no simplemente la ausencia de enfermedad. La calidad de vida ha
tenido diversas interpretaciones, en un principio se asocié a la longevidad, posteriormente a
salud. Actualmente el concepto de calidad de vida ha sobrepasado el aspecto sanitario
uniéndose el aspecto emocional, cognitivo y social juegan un importante papel el entorno de

las personas (Ibafiez, 2002)

5.3 Rehabilitacion

En el Segundo informe del Comité de Expertos de la OMS en Rehabilitacion Médica en
1969, mencionan que la rehabilitacion se aplica a la incapacidad y es la aplicacion
coordinada de una serie de medidas médicas, sociales, educativas y profesionales para
reparar o readaptar al individuo con el objetivo de que alcance su mayor proporcion de
capacidad funcional. Este Comité considera que si la rehabilitacion es costosa, el gobierno
cubrira dichos gastos con la ayuda y colaboracion de seguridad social. En 1989, la OMS

asume el concepto de Rehabilitacion Integral mencionando que:

“la aplicacion coordinada de un conjunto de procedimientos
médicos, educativos, psicoldgicos, sociales y ocupacionales para
preparar o readaptar al individuo limitado con el objeto de que
alcance la mayor proporcion posible de la capacidad funcional,
social y productiva. El objetivo del proceso de rehabilitacion,
entonces, es prevenir, superar o minimizar los posibles efectos de la

condicion limitante™ (p. 57).

Cuando sucede una accién de rehabilitacion, ésta debe integrar respecto al desarrollo
de todas las fases que tiene el ser humano a lo largo de la vida, ademas de ser integradora en
cuanto a la realizacion con la sociedad. La Organizacion Internacional del Trabajo (1981),
sefiala que la rehabilitacion es la aplicacion de un conjunto que se coordina con los medios
sociales, educativos y profesionales, cuyo fin es hacer uso de estos. La accion de la
rehabilitacion se debe centrar en la persona y en el entorno que lo rodea. El objetivo basico

del proceso de rehabilitacion busca garantizar que la persona con discapacidad, cualquiera
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que sea su naturaleza, el origen de la deficiencia 0 minusvalia, la participacién mas amplia

en la vida social, econémica e independiente (Castillo, 1997).

Segun Moraga (1972), propone los principios de la Rehabilitacion Integral, lo cual
para ello es necesario conocer las necesidades, caracteristicas y el entorno, para que este
pueda ser el encargado de su propia rehabilitacion, permitiendo desarrollarse y establecer
condiciones personales de una plena realizacion.

v Integridad: intercambio y relacién estrecha de disciplinas y profesiones

v Individualidad: Basada en las propias caracteristicas de cada individuo, basadas en la
naturaleza de la deficiencia y las condiciones ambientales.

v" Universalidad: una vision global de la poblacién sin establecer diferencias entre
personas “normales” y con “limitaciones”, dado a que todos estamos propensos en
necesitar algun dia de la rehabilitacion ya sea por enfermedad y/o accidente.

v’ Utilidad social: a través de la rehabilitacion la persona que ha sufrido una lesion fisica
0 mental, puede compensar actitudes y habilidades perdidas que puedan facilitar su
integracion y contribuya a generar igualdad de oportunidades.

v" Fundamento cientifico: es necesario el apoyo y los conocimientos de diferentes
ciencias y disciplinas.

v Interdisciplinariedad: estas acciones deben ser a través de la participacion de diferentes
profesiones de diferentes areas: salud, social, educativa y profesional.

Cuando se realiza una evaluacion psicologica, el psicologo ha de manifestar y ha de

proporcionar la informacion adecuada al equipo rehabilitador (Aguado, S/A).

5.4 Intervencion Multidisciplinaria

Cuando se habla de una intervencién multidimensional, se refiere a la interaccion de diversas
ciencias y/o disciplinas que buscan la comprension y solucién a una discapacidad ademas de
buscar las diferentes estrategias a utilizar dentro de la Educacion Especial, ya que un trabajo
multidisciplinario es fundamental para la atencion a las personas con discapacidad ya sea
desde el nacimiento, crecimiento y desarrollo, es necesario un tratamiento integral a lo largo
de su vida o temporalmente, comprendiendo distintos servicios como: medicos,
psicoldgicos, educativos, sociales y econdmicos, entre otros. Es importante enfatizar que es
de suma importancia que en el éxito o fracaso de un nifio con discapacidad, la participacion
multidisciplinaria influye de manera importante, puesto que se deben considerar los
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elementos involucrados en el proceso de desarrollo de estas personas para orientar

adecuadamente intereses y necesidades personales y los de su familia (Garcia, 2005).

“La multidisciplinariedad o pluridisciplinariedad se entiende como la actividad
préactica de diferentes disciplinas sobre un mismo problema u objeto, actuando en
diferentes caracteristicas del mismo, mientras que la interdisciplinariedad se
refiere al intercambio y la integracion reciproca entre varias ciencias que da

como resultado el enriquecimiento mutuo™ (Guevara, 2012 p. 9).

La atencion a la salud y educacion de las personas con NEE no es un campo exclusivo
de una disciplina en particular, puesto que corresponde a diferentes profesionales la atencion
integral de esta poblacion, esta intervencion implica adicionar dos principios relacionados:
normalizacion e integracion, aquellos que fueron planteados para lograr la normalizacién de
las personas con discapacidad, en todos los ambitos de su vida junto con una integracion
familiar, en los primeros afios de vida y posteriormente lograr la integracion escolar y
laboral, sin dejar a un lado lo social (Guevara, 2012). Es necesario tener en cuenta la realidad
que enfrentan cotidianamente las personas con NEE, el cual nos posibilita un acercamiento
a la problemaética, para asi poder elaborar estrategias de intervencion de acuerdo al tipo y
caracteristicas de la discapacidad que se presenta. El apoyo que se brinda dentro de la
Psicologia es ofrecer un servicio de diagndstico, tratamiento y asesoramiento, asi como en
la capacitacion en actividades de autocuidado y educativas, las personas y de igual manera
ser participe de erradicar el término de exclusion.

Todo tipo de intervencion que busque igualar o mejorar las condiciones de vida,
teniendo como marco de referencia a la sociedad, d&mbito educativo y familiar junto la
persona con NEE, para que cuya finalidad éste sea un sujeto activo, participativo y
productivo, la psicologia debe encargarse de que la intervencion involucre estos ambitos a
través de la promocidn y capacitacion de las personas que lo rodean, ademas de encargarse
de aquellas implicaciones emocionales que trae consigo una discapacidad (crisis,
incapacidad o depresion, etc.) a través de fortalecer vinculos familiares, adquisicion o
fortalecimiento de habilidades y destrezas, ya que como seres humanos necesitamos de la
interaccidn de factores bioldgicos, psicoldgicos y sociales, nos permite construir una vision
de lo que nos rodea, asi como establecer relaciones interpersonales, lo cual es parte del

desarrollo.
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6 CONCLUSIONES

Dado que el Sindrome de Down se produce a causa de una alteracion de indole genético, el
cual produce una serie de alteraciones fisicas, intelectuales, de salud, conductuales, retraso
en el desarrollo, entre otras; siendo la edad materna avanzada el principal factor de riesgo
que condiciona su aparicion, y de ahi que actualmente no exista ningun tratamiento eficaz
para el SD, siendo los Unicos tratamientos que se han implementado son los programas de
Estimulacion Atencion Temprana y de rehabilitacion, asi como los contextos estimulantes
que favorezcan el desarrollo, los cuales muestran una influencia positiva en el favorable
desarrollo de las personas con SD. La mejoria e implementacion de este tipo de tratamientos
y la rehabilitacion precoz, ha aumentado la calidad y esperanza de vida, permitiendo un
desarrollo integral al preparar a la persona para las experiencias futuras, asi como ser parte
util de una sociedad.

El nacimiento de un hijo con SD lleva a los padres a un momento psicoafectivo
dificil, en donde existen sentimientos encontrados, la bldsqueda de un culpable y/o un
proceso de “duelo”, dado que desconocen cual serd el posible futuro que le espera a su
proximo hijo, entrando a una fase de aceptacion-rechazo, el cual es un punto clave para tomar
decisiones: la eleccién de la interrupcion del embarazo o proseguir con él, y aceptar que el
camino que les espera no sera nada facil. Dado a que el nicleo familiar es el principal factor
social en el que se desenvolverd el nuevo ser, éste sera un factor determinante para una
completa integracion, considero que uno de los principales pasos esenciales cuando se
detecta el SD, es intervenir primeramente en los padres, ya que si los padres reconocen social
y moralmente, asi como atender y cuidar las necesidades desde el inicio de su vida, colaborar
con la intervencidn de su aprendizaje, ayudar con las dificultades cognitivas que se presenten
ademas de integrarlos socialmente con sus iguales, tendran la posibilidad de desarrollarse
plenamente y conseguir una vida independiente. Pero si por el contrario, existe la sobre
proteccion por parte de los padres, ocultarlos, encerrarlos en casa y no integrarlos a una
escuela, lo Unico que se conseguira es que el nifio quede rezagado tanto de sus habilidades
béasicas, asi como de los conocimientos y ser una persona solitaria e ineficiente. Es por ello
que dentro del campo de la psicologia la EE, brinda servicios de diagndstico,
tratamiento y asesoramiento, asi como la capacitacion tanto para padres como para la
persona afectada, actividades de autocuidado y educativas, entre otras, para ello es
necesario que se implementen programas de acuerdo a las necesidades individuales,

reforzando la autoestima y que se les permita aprender a pesar de tener ciertas limitaciones



estos programas ayudan a que no se agudice y/o agraven los retardos existentes, asi como
fomentar la interaccion social.

En lo que se refiere a la E.E, considero importante y fundamental los enormes logros
gue se han obtenido de ella, destacando los métodos y estrategias que se desarrollan para
mejorar y/o establecer los pilares de un adecuado aprendizaje, asi como el establecimiento
de técnicas conductuales, tacticas que posibilitan que la persona que necesite algun tipo de
Necesidades Educativas Especiales ya sea permanente o temporal, pueda desenvolverse en
todos los aspectos adecuadamente, teniendo en cuenta que la Convencion sobre los Derechos
de las Personas con Discapacidad, hace mencion a la promocion, proteccion y aseguramiento
de las condiciones de igualdad, y de igual manera de sus derechos y libertades fundamentales
de las personas con discapacidad asi como promover el respeto de su dignidad, por ende,
una adecuada inclusion debe abarcar todos los aspectos de su vida. A partir de los diversos
movimientos que se han realizado sobre estos temas, asi como los documentos que se
revisaron para la elaboracion de este trabajo, el informe Warnock en 1978, la Declaracion
Mundial sobre Educacion para Todos, 1990 y la Declaracién de Salamanca en 1994, tienen
un tema en comun, luchar para conseguir la completa y plena inclusion, normalizacion y
derechos de las personas con algun tipo de N.E.E, logrando que sean constituidas como
sujetos que tienen el derecho de disfrutar de una vida plena, integracion educativa, poseer
una calidad de vida de acuerdo a sus necesidades, asi como la inclusion en todos los ambitos
sin que se dé o exista algun tipo de discriminacion, prejuicios y/o juicios desfavorables que
los perjudiquen, movimientos internacionales que marcaron un hito en la historia de la
Educacion Especial.

Puesto que las personas con NEE poseen dificultades para aprender, constituyen un
problema en cuanto al tema de la educacién por lo que ésta requiere que se disefien, se
construyan y se establezcan programas, que permitan acceder a los aprendizajes
correspondientes a su edad, destrezas y habilidades, tomando en cuenta el entorno socio-
familiar, dado que es importante conocer este tipo de interacciones, ya que a partir de ello se
pueden conocer las limitaciones para asi proponer y generar programas de estimulacion
temprana, escuela para padres, complementando la labor que desarrolla el equipo
multidisciplinario, ya que este tipo de trabajo requiere de una constante participacion en el
proceso de integracion junto con la colaboracion de la familia, la sociedad y el mundo
laboral, para generar un contorno adecuado. Ademas que busca favorecer la interaccion
dentro del ambito social y el personal involucrado con la finalidad de fortalecer el proceso

de ensefianza-aprendizaje de los nifios con NEE.

89



Dado que los programas que se realizan dentro la Educacion Especial tienen una
mayor perspectiva hacia un panorama educativo junto con la normalizacion e integracion,
nos olvidamos un poco de realizar una verdadera sensibilizacion y una capacitacion efectiva
dirigida a la comunidad, para combatir la exclusion de la persona con NEE, implicando un
rol en la esfera publica como agente que promueva el cambio de vision en servicios publicos
y privados, que no se trata de cambiar a la persona con una deficiencia, sino de enfocarse en
la blsqueda de un cambio social, con el propdsito de producir cambios positivos,
representando algo mas que un cambio en cuanto a técnicas y programas, sino también de
generar un cambio de actitudes. Me pareceria que la conclusion mas obvia para el presente
trabajo, es la necesidad de construir una cultura inclusiva desde la cual se entienda que la
discapacidad no esté en las deficiencias fisicas, intelectuales o sensoriales de las personas,
sino en la sociedad que los excluye por estar disefiada desde y para quienes no tienen
discapacidad; una sociedad que no dispone de los recursos suficientes para que todos sus

miembros alcancen un desarrollo pleno.
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