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RESUMEN

La presente tesina que lleva por nombre “analisis sobre la estrecha relacion entre el
sindrome de Down y el trastornos del espectro autista.”. Para obtener el titulo de licenciada en

psicologia, esta constituida por tres capitulos de abordaje tedrico los cuales son:

En el primer capitulo se abordara el sindrome de Down. El Sindrome de Down es la
causa mas frecuente de retraso mental; se trata de una alteracion cromosomica, caracterizada por
un exceso de material genético. Con el término sindrome se quiere destacar que las personas
afectadas presentan un conjunto de sintomas diversos: cognitivos (bajo nivel intelectual),
fisondmicos (ojos almendrados, nariz pequefia con una gran depresion en el tabique nasal, forma

anormal de las orejas, etc.) y médicos (por ejemplo, cardiopatias), entre otros.

Posteriormente en el segundo capitulo se presentard el Trastorno del Espectro Autista. El
autismo es pues un espectro de trastornos caracterizados por graves déficits del neuro desarrollo,
permanentes y profundos, que afectan en forma diversa y heterogénea la interaccion social, la
comunicacion, el lenguaje verbal y no verbal, el procesamiento singular del pensamiento, la

imaginacion y la conducta, entre otras cosas.

Finalmente se terminara en el tercer capitulo con la relacién entre el Sindrome de Down vy el
Trastorno del Espectro Autista. Hasta hace poco, muchos profesionales creian que el autismo no
podia coexistir con el sindrome de Down (Ghaziuddin y cols., 1992). Se suponia que estas
personas mostraban una forma mas grave de deterioro cognitivo pero sin que fuera autismo.
Como se analizard mas adelante, han surgido también otras cuestiones sobre el diagnostico en

relacion con la edad de comienzo.
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Introduccion

Lo que tengo de especial son unos padres y
un entorno que ha luchado porque sea
lo mas autonomo posible.

—Pablo Pineda.

Dentro de la siguiente investigacion se abordara un analisis tedrico sobre la estrecha relacion
entre el sindrome de Down y el trastorno del espectro autista. En los ultimos afios, se aprecia un
interés creciente por conocer o estudiar la asociacion entre el TEA y el sindrome de Down, la
causa mas frecuente de discapacidad intelectual de origen cromosoémico. Si bien al principio se
pensaba que el TEA era muy raro en el sindrome de Down, en la actualidad se acepta que su
presencia en la poblacion con sindrome de Down oscila entre el 5 y el 10%, cifras claramente
mas altas que las que se dan en la poblacion general. La cuestion actual se centra en reconocer
las caracteristicas que pueden diferenciar a las personas con sindrome de Down tipicas de
aquellas que presentan sindrome de Down mas TEA. Varios estudios han descrito que, en
conjunto, quienes tienen sindrome de Down mas TEA muestran un mayor grado de discapacidad

intelectual. (DOI: 10.1177/1362361312442790)

El sindrome de Down es el trastorno cromosémico mas frecuente en el nacimiento y la
principal causa genética de discapacidad intelectual. Los individuos presentan una copia extra de
cromosoma 21 (o una parte importante de él) en todas o algunas de sus células. Esta peculiaridad
genética ocasiona un fenotipo en el que aumenta la probabilidad de que aparezcan toda una serie
de problemas médicos (p. €j., cardiopatias congénitas, apneas del suefio) y una serie de
caracteristicas cognitivas y conductuales, como son el coeficiente intelectual (CI) inferior a la
media y la reduccion de la conducta adaptativa, hechos que caracterizan la discapacidad
intelectual en general. Pero el sindrome de Down también ocasiona caracteristicas que son mas
especificas (como son las dificultades en el procesamiento verbal, o cualidades positivas en el
funcionamiento social), que lo distinguen de otros trastornos neurogenéticos asociados también a
la discapacidad intelectual. Todos estos rasgos propios del fenotipo se deben al incremento de
dosis de los genes del cromosoma 21 y a su consiguiente desregulacion que se extiende a todo el
genoma. Pero quiza lo mas llamativo sea el alto grado de variabilidad que se observa en las

personas con sindrome de Down en relacion con la presencia y gravedad de los sintomas y de los



problemas asociados. Probablemente, esta variabilidad se deba a una combinacién en los factores
de riesgo, tanto los de caracter genético como los de caracter ambiental, capaces de alterar la

expresion del fenotipo a lo largo de la vida, incluidas la cognicion, la conducta y la salud.

Las personas con sindrome de Down muestran un riesgo mayor de presentar un TEA
comorbido que la poblacion general, con una prevalencia que se estima puede llegar hasta el
19%. Y esta comorbilidad impacta tanto sobre los aspectos cognitivos como sobre los
conductuales de su fenotipo. Esto se aprecia en la mayor frecuencia de conductas mal adaptativas
(estereotipias, ansiedad, retraimiento social) y un menor CI y nivel de conducta adaptativa.
Incluso, cuando se analiza la sintomatologia tipo-TEA en personas con sindrome de Down que
poseen un bajo riesgo de presentar TEA comoérbido muestran un patrén parecido: menor Cl y
conducta adaptativa y mayores tasas de conducta mal adaptativa. Es decir, parece que existe un
cierto solapamiento entre la presencia de sintomas tipo-TEA y el fenotipo conductual del

sindrome de Down. https://i.org/10.1186/s11689-021-09365-2.4sic

Por otra parte, el autismo es un trastorno generalizado del desarrollo que se caracteriza
por la presencia de alteraciones en tres grandes areas: (1) en la interaccion social, (2) en la
comunicacion y (3) en la exibilidad conductual, cognitiva y de intereses. El autismo es un
trastorno muy diverso por la variedad de “sintomas” y por los multiples grados de afectacion que
presentan los sujetos; aunque en todas las personas autistas se observan alteraciones en las tres
areas antes mencionadas, cada uno es completamente diferente a los demas en cuanto al nivel de
gravedad, por esta razon se ha establecido el concepto de “espectro autista”. Un espectro es una
distribucion ordenada de las cualidades de un fenémeno u objeto, por lo tanto, se llama espectro
autista al extenso “abanico” de indicadores de autismo desde sus manifestaciones mas severas
hasta las mas superficiales, y en conjunto representa el “nivel de afectacion” que presenta
cada persona autista en cierto momento de su vida. Ocurre un caso de autismo (TEA) por cada
150 nacimientos y por cada mujer hay cuatro hombres. Mas del 40% de esta poblacion
presenta de ciencias intelectuales y menos del 20% cursan con una capacidad intelectual
superior. Se presenta en todas las razas humanas independientemente de su condicion
socioecondmica. Pueden ocurrir dos o mas casos entre hermanos de una misma familia y suceder

incluso en gemelos. Puede estar asociado a ceguera, epilepsia, esclerosis tuberosa, trastornos del


https://i.org/10.1186/s11689-021-09365-2.ásic

suefo etc. Cuando no estd asociado a una condicion médica grave su promedio de vida es igual

al de la poblaciéon normal.

Segun el Manual diagndstico y estadistico de trastornos mentales (DSM-5), una guia
creada por la Asociacion Americana de Psiquiatria que se utiliza para diagnosticar trastornos
mentales, las personas con trastornos del espectro autista tienen: dificultad para comunicarse e
interactuar con otras personas, intereses limitados y comportamientos repetitivos, sintomas que
afectan la capacidad de esa persona para desempenarse en la escuela, el trabajo y otras areas de

la vida.

Por tal motivo surge el interés de plasmar en esta tesina un analisis tedrico de la estrecha
relacion que existe entre los nifios con sindrome de Down y el trastorno del espectro autista. Asi

como conocer las caracteristicas que los diferencian.



PLANTEAMIENTO DEL
PROBLEMA



Planteamiento Del Problema

Tener autismo no significa no ser humano, sino
ser diferente.
-Jim Sinclair
El objetivo de estudio de la investigacion es, conocer la estrecha relacion que existe entre
el sindrome Down y el trastorno del espectro autista. Se llevara a cabo una revision bibliografica
sobre esta correlacion. Hace mucho tiempo, los médicos creian que los trastornos psiquiatricos
eran excluyentes y las afirmaciones de un diagnostico dual no se aceptaban. De acuerdo con esta
forma de pensar, las personas con sindrome de Down no pudieron exhibir signos de autismo o
viceversa. Cada una de estas condiciones, el autismo y el sindrome de Down, por lo tanto, se

sostuvieron por si solos.

Hasta el dia de hoy, algunos médicos aun se resisten a la idea de un diagnostico dual,
creyendo que los comportamientos atipicos pueden representar una forma mas grave de sindrome
de Down. De manera similar, algunos padres pueden resistir la idea de comorbilidad, ya que
significaria tener otra etiqueta adherida a su hijo o hija. Es bien sabido que, las personas con
sindrome de Down tienen un mayor riesgo de enfermedad cardiaca congénita, leucemia, sordera,
otitis media grave, atresia gastrointestinal, enfermedad ocular, dislocacion de cadera adquirida, y
enfermedad tiroidea, e igualmente pueden tener un trastorno de déficit de atencion comorbido,

autismo, o ambos.

Seguin un estudio reciente, aproximadamente el 19% de los pacientes con sindrome de
Down, caen dentro del espectro autista (Moss et al., 2013). Dependiendo de la estadistica de
prevalencia que quieras citar, esto es aproximadamente 15 veces mas comun que en la poblacién
general. Los puntos en comun pueden deberse, en parte, a la forma en que se diagnostica el
autismo; unos basados en los comportamientos observados, todas ellas subjetivas y no
necesariamente significa que los pacientes con sindrome de Down tengan la misma patologia que

el autismo.



Establecer un diagndstico de autismo en el sindrome de Down, es complicado porque las
personas afectadas ya viven con retos que complican las observaciones de comportamiento. Al
final, los nifios y adultos con TEA y sindrome de Down, (DS-ASD sus siglas en ingles), no
reciben suficiente atencion ni servicios los padres se sienten abrumados y los educadores se
sienten frustrados. Sin embargo, establecer un diagnostico apropiado, puede ayudar a obtener
tanto los servicios comunitarios como escolares, asi como explicar mejor los comportamientos

de estas personas.

En los ultimos afos, parece haber aumentado el nimero de niflos que muestran rasgos
autistas tanto en la poblacion general como en la poblacion con SD. Es necesario, por tanto,
disponer de estudios que nos permitan detectarlos, sobre todo durante los primeros 6 afios. El

diagnostico precoz es fundamental.

El presente estudio de investigacion se llevara a cabo con una recopilacion de teorias ya
estudiadas las cuales nos den a conocer si los nifios que presentan sindrome de Dawn caen dentro
del trastorno del espectro autista, y si es asi conocer el porcentaje que existe. Dicha investigacion
es viable ya que se cuenta con la bibliografia necesaria para dicha indagacion. Considerando que

no se nos presentan deficiencias en la investigacion ya que se cuenta con los recursos necesarios.

Pregunta central de Investigacion

Por lo mencionado anteriormente es que surge el proposito de conocer ¢Cudl es la estrecha

relacion que existe entre el sindrome de Down y el trastorno del espectro autista?

Objetivo general

Realizar una investigacion fundamentada sobre la estrecha relacion que existe entre el
sindrome de Down y el trastorno del espectro autista. Asi mismo analizar si las personas con
sindrome de Down muestran un riesgo mayor de presentar un TEA comoérbido que la poblacion

general.



Justificacion

Es increible como un cromosoma extra puede
borrar toda la maldad de un ser humano.
—Un habitante
El sindrome de Down, que en la mayoria de los casos se debe a la trisomia completa del
cromosoma 21 humano, es el trastorno cromosémico mas frecuente, con una incidencia de
aproximadamente 1 por cada 700 a 1000 nacimientos vivos en todo el mundo, y se estima
trisomia completa se debe a errores no disyuncion, aunque también pueden deberse a
translocaciones robertsonianas entre el cromosoma 21 y otro cromosoma, o pueden presentarse
en forma mosaico. Se caracteriza por mostrar rasgos faciales dismorficos, anomalias digitales,
discapacidad intelectual e hipotonia, asi como toda una serie de diversas alteraciones de tipo
médico comorbilidades como puede ser la mayor incidencia de cardiopatias congénitas, apnea
del suefio, leucemia y trastorno del espectro autista (TEA) (3-6) que en Estados Unidos nacen

anualmente 5.300 (1,2 del 90% de los casos de 1,2)

La prevalencia del trastorno del espectro autista (TEA) en los nifios con sindrome de
Down (edades 2-11 afios) es significativamente mayor que en la poblacion regular. Los estudios
en los que se han utilizado criterios propios de DSM-V e instrumentos de evaluacion, que han
sido validados en multiples niveles del desarrollo (p. €j., el ADOS) y no excluyen a los
individuos con niveles mas bajos de funcionamiento en su desarrollo, indican que
aproximadamente entre 10 y el 18 % de personas con sindrome de Down cumplen los criterios
diagnosticos de TEA (diagnoéstico dual, SD + TEA) (9-12), en comparacion con el 1 % en la
poblacion regular (13). Aunque es mas probable que los sintomas de autismo se aprecien en las
personas con sindrome de Down que presentan una discapacidad intelectual grave, todas las
personas con sindrome de Down, sea cual sea su nivel de funcionamiento intelectual, estan en

riesgo de presentar un TEA.

Habitualmente, los individuos con sindrome de Down muestran algun nivel de
discapacidad intelectual y de retraso en el desarrollo de sus habilidades motdricas. Sin embargo,

la mayoria alcanza importantes habilidades vitales en el curso de su propio desarrollo, y muchos



adolescentes y adultos son capaces de ser independientes en buena parte de las actividades de su
vida cotidiana. Tanto los nifios como los adultos con sindrome de Down muestran normalmente
una buena motivacion social e intentan comunicarse, a pesar de sus limitaciones en la

comunicacion verbal (14-16).

En contraste, los individuos con SD + TEA muestran una conducta adaptativa menos
desarrollada y menores habilidades de auto-ayuda, asi como mayores limitaciones en su lenguaje
expresivo y en sus intentos de comunicarse (17-20). Muestran igualmente dificultades
especificas en la reciprocidad social, incluida su escasa capacidad de orientacion social, escasos
intentos de abrirse socialmente, pobre integracion de conductas tanto verbales como no verbales,
escasa atencion compartida, limitacion en compartir afectos, respuestas sociales inconstantes,
poco interés en la imitacion, y una incapacidad para desarrollar medios funcionales de

comunicacion, mas alla de las conductas maladaptativas (12,16).

Los individuos con SD + TEA tienen mayor riesgo de desarrollar problemas importantes
de conducta, como son la autolesion y la agresion. Cada vez resulta mas evidente que una
persona con SD + TEA se caracteriza por mostrar trastornos en la capacidad esencial de

relacionarse, en la intencién de comunicarse y de imitar conductas.

Uno de cada 160 nifios y nifias en el mundo tiene un trastorno del espectro autista (TEA);
en México, la relacion es uno de cada 115. Con base en esa estadistica, se calcula que al menos
400 mil nifas y nifios en México tienen TEA. Las estimaciones de la OMS representan una cifra
media, pues la prevalencia observada varia considerablemente entre los distintos estudios. No
obstante, en estudios bien controlados se han registrado cifras notablemente mayores. Segun los
estudios epidemioldgicos realizados en los tltimos 50 afios, la prevalencia mundial de estos
trastornos parece estar aumentando. Hay muchas explicaciones posibles para este aparente
incremento de la prevalencia, entre ellas una mayor concienciacion, la ampliacion de los criterios

diagndsticos, mejores herramientas diagndsticas y mejor comunicacion.
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Capitulo I: Sindrome de Down

La vida es como un espejo: te sonrie si la miras
sonriendo.
—Mahatma Gandhi

El sindrome de Down (SD) o trisomia 21 se reconocio hace mas de un siglo como una
entidad nosoldgica. Diferentes enfoques o cuestionamientos médicos acerca del SD, a través del
tiempo, han ocasionado cambios en la terminologia de esta anomalia. Durante mucho tiempo se
considero el origen del SD como una regresion en la evolucion del hombre hacia un tipo
filogenético mas primitivo. A pesar de su prolongada historia, es hasta la segunda mitad del siglo
XX cuando se ha logrado una gran variedad de avances cientificos que han influido en la
atencion médica de estos individuos y han proporcionado gran apoyo en la asesoria a sus

familiares.

El Sindrome de Down (SD) o trisomia 21 es la alteracion cromosoémica mas frecuente
observada en la especie humana, y quiza sea el padecimiento mas antiguo relacionado con la
discapacidad intelectual, asi como la causa genética mas comun de minusvalidez vinculada con
el desarrollo del hombre. (Cooley WC, Graham JM. 1991)

1.1 Antecedentes histéricos

Existe la gran interrogante de cuando aparecié el SD, ya que no se sabe si, desde el inicio de la
civilizacion, la humanidad es portadora del sindrome o bien si surgi6 en épocas mas recientes.
(Rynders JE.1987). Como (Pueschel 1981) lo refiere, el dato antropoldgico mas antiguo que se
conoce del SD tiene su origen en el hallazgo de un craneo sajon que se remonta al siglo VI1I D.C.
En él se observan alteraciones en la estructura 0sea, idénticas a las que suelen presentar las
personas con SD. De igual forma, el mismo autor sefiala que en el pasado existieron posibles
representaciones esculturales de esta alteracion, tal es el caso de las figurillas de barro y de las

colosales cabezas realizadas en piedra, pertenecientes a la cultura olmeca, que datan de hace
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aproximadamente 3,000 afios; sin embargo, no hay datos suficientes que apoyen esta hipotesis.

(Figuraly 2)

Figural
Figurilla de barro hueca del tipo «cara de nifio» encontrada en Tlapacoya.

Nota. (Fotografia tomada en el Museo Nacional de Antropologia de la Ciudad de México).

Figura 2

Cabeza colosal olmeca. Parque arqueoldgico de La Venta.

——TT A

Nota. (Fotografia tomada en el Museo Nacional de Antropologia de la Ciudad de México).

Las primeras ilustraciones de individuos con SD, de que se tiene conocimiento, se

encontraron en un altar que data del afio 1505. Con base en las pinturas de la época, es probable
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que el SD se haya identificado antes del siglo XV1. Pueschel cita a Zellweger, quien al referirse
al intento por identificar nifios con SD en retablos antiguos propone que el pintor del siglo XV
Andrea Montegna creador de varios cuadros de La Virgen con el Nifio en brazos, represento al
Nifio con rasgos que sugieren que es portador del sindrome, asi lo muestra el cuadro: La Virgen
y el Nifio (Figura 3).

Figura 3
Pintura al temple sobre madera La Virgeny el Nifio

Nota. Andrea Mantegna (1430-1506). Museum of Fine Arts, George Nixon Black, Fund., Boston. (Tomada del
libro: Sindrome de Down. Hacia un futuro mejor. S. M. Pueschel, 1991).

De igual forma, el cuadro de Sir Joshua Reynolds pintado en 1773, titulado Lady
Cockburn y sus hijos muestra a un nifio con rasgos faciales caracteristicos del SD (Figura 4).
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Figura 4
“Lady Conckburn y sus hijos”

Nota. Sir Joshua Reynolds (1723- 1792). Alinari/ Art Resource, New York. (Tomada del libro: Sindrome de
Down. Hacia un futuro mejor. S. M. Pueschel, 1991).

A pesar de todas estas conjeturas, antes del siglo XIX no se publicaron informes bien
documentados sobre esta entidad, probablemente porque se disponia de escasas publicaciones
médicas. En aquel tiempo eran pocas o nulas las investigaciones que se interesaban en los nifios
que presentaban problemas genéticos y con discapacidad intelectual. La alta prevalencia de
infecciones y mal nutricién opacaban a otras entidades patoldgicas. Era muy elevada la
mortalidad que predominaba a mediados del siglo XIX, ya que so6lo sobrevivia el 58% de las
madres que habian alcanzado los 35 afios, asi como también la frecuente mortalidad de muchos
nifios que verdaderamente habian nacido con SD y los cuales probablemente fallecian durante

los primeros meses de vida.

La primera descripcion de un nifio que presumiblemente tenia SD, segin lo menciona
(Sindoor SD. Down syndrome.1997). Se adjudica a Esquirol en 1838. (Jasso L. 1991) refiere
que, en una conferencia celebrada en 1846, Séguin describid a un paciente con rasgos sugestivos
del sindrome, designando a este padecimiento como idiocia furfuracea o cretinismo.
(Scheerenberger R.C 1983) relata que Duncan en 1866 describio textualmente el siguiente caso:
... una nifia de pequefia cabeza, redondeada, con ojos achinados que dejaba colgar la lengua y

solo sabia decir unas cuantas palabras.
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En el mismo afio, el médico inglés John Langdon Down (Figura 5), siendo el director del
Asilo para Retrasados Mentales de Earlswood en Surrey, Inglaterra, estudio a sus pacientes
minuciosamente, midié todos los didmetros de sus cabezas, tomo fotografias y analizo todos los

datos.

Figura 5
Dr. John Langdon Hayden Down (1828-1896).

Nota. Fue el primero en describir el sindrome como
entidad nosolégica en 1866. (Tomada de las Memorias del Programa del Segundo Simposium Internacional sobre SD, Fundacién
John Langdon Down, A.C. 1997).

Es asi como publico en London Hospital Reports, un articulo de tres y media paginas en
las que presentaba una descripcion minuciosa de un grupo de pacientes con discapacidad
intelectual que mostraban caracteristicas fisicas muy semejantes. En el reporte clinico titulado:
Observaciones en un grupo étnico de idiotas, describio las caracteristicas faciales, la
coordinacion neuromuscular anormal, las dificultades que enfrentaban con el lenguaje oral, asi
como la asombrosa facilidad que tenian los pacientes para imitar las actitudes de los médicos,
ademas de su gran sentido del humor.

Al igual que muchos otros investigadores contemporaneos de la mitad del siglo XIX,
Down se vio influenciado por el libro de Charles Darwin: El origen de las especies. De acuerdo

con la teoria de Darwin, Down crey6 que la entidad que hoy se conoce como SD era un retroceso
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hacia un tipo racial mas primitivo, una forma de regresion al estado primario del hombre. Se
impresiono por el aspecto oriental de los 0jos y pensd que sus pacientes parecian mongoles,
personas nomadas procedentes de la region central del reino de Mongolia y que él consideraba
como una raza primitiva y poco evolucionada, de ahi surge el término idiocia mongolica o
mongolismo, clasificandola en diversos tipos de idiocia mongolica, tales como etiope, malayo e

indioamericano.

Asimismo, considerd en un principio que ciertas enfermedades en los padres podian
originar este sindrome y mencioné en reportes posteriores que la tuberculosis, durante el
embarazo podia romper la barrera de las razas y ocasionar que padres europeos tuvieran hijos
orientales. Por todo lo anteriormente expuesto, debe otorgarse a Down el crédito de describir
magistralmente algunos de los rasgos caracteristicos de esta entidad nosoldgica, con la que
diferenciaba a estos nifios de otros con discapacidad intelectual, muy en particular de los que
cursaban con cretinismo (malformacion tiroidea congénita). Por lo tanto, la mayor contribucion
que aporté Down fue el reconocimiento de las caracteristicas fisicas y la descripcion del SD
como una entidad diferente e independiente; aunque la clasificacion étnica del SD esta
actualmente descartada por la ciencia, no deja de reconocerse el progreso que significo, en su
tiempo, el hecho de que él buscaba una explicacion natural y no teoldgica para las anomalias

congeénitas.

Sin embargo, Down nunca establecid cientificamente las causas o factores que
provocaban esta entidad. Es asi que durante casi un siglo se considerd al SD como una forma de
regresion en la evolucion del hombre hacia un tipo filogenético mas primitivo o bien la
representacion de una interrupcion del desarrollo en alguna etapa de la evolucion. En el libro The
Mongol in our midst publicado en Gran Bretafia alrededor de 1924 por Crooshank, como lo
refieren (Cunningham C. 1990) y (Slater y Cowie,1974) se argumentaba que la condicion de
estos pacientes con idiocia mongdlica se debia a un atavismo, sugiriendo que las personas
afectadas por el sindrome descendian de antecesores de raza mongolica y que los signos que
mostraban indicaban una regresion hacia el orangutan.

La primera comunicacion medica sobre el SD se presento en un congreso efectuado en

Edimburgo en 1876. En ella, refiere Bearn que Fraser y Mitchell hicieron mencion sobre la vida
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corta de los portadores del SD, la marcada tendencia a presentar braquicefalia y la influencia del
orden de nacimiento, ya que los nifios con SD eran los Gltimos hijos en nacer. Mitchell denomino
a esta entidad como idiocia calmuca. Como lo describe Armendares, en 1909 Shuttleworth
realizé un estudio etiolégico de 350 casos, en el cual hizo énfasis sobre la edad materna durante
la gestacion como factor de riesgo para que se manifestara el SD, asi como en el hecho de que,
en familias numerosas, los portadores del sindrome eran con frecuencia los hijos de madres en la
proximidad del climaterio. El mismo autor negd la participacion de la sifilis como factor
etiologico del sindrome y concluy6 que el trastorno obedecia a una disminucion de la capacidad
reproductora. La expresion utilizada por Shuttleworth para describir el SD fue la de nifio no

terminado o incompleto.

No obstante, poco se comentaba acerca de la probable etiologia. Como refiere (Carnevale
A.1973) no es sino hasta 1932 cuando Waardenburg sugirié que la causa probable residia en un
reparto anormal de los cromosomas. (Nora JJ.1980) menciona que esta anomalia no pudo ser
demostrada sino hasta 1956 cuando Tjio y Levan establecieron que el nimero de cromosomas
que se encuentra en el ser humano, en condiciones normales, es de 46. Segun lo cita (Vilchis-
Huerta A. 1998) en 1959 Lejeune, Gautrier y Turpin descubrieron que los pacientes con SD
tenian 47 cromosomas en lugar de 46. Esto se determind mediante el analisis del cariotipo de
nifios con SD en fibroblastos humanos cultivados y se establecio asi el origen genético. Poco
tiempo después se identificd que el cromosoma adicional, pequefio y acrocéntrico, correspondia

al par 21, ubicado en el grupo G, segun la clasificacion del cariotipo humano de Denver.

A mediados de la década de los cincuenta fue posible el diagndstico prenatal, entre las 14
y 17 semanas de gestacion, mediante la técnica de amniocentesis. (Pueschel SM. 1988) refiere
que en 1959 Turkel introdujo la serie U, proponiendola como una terapia alternativa basada en la
preparacién constituida por 50 drogas, entre las cuales se encontraban hormonas, vitaminas,

minerales, antihistaminicos, enzimas y otros compuestos.

(Gorlin RJ, Cohen MM, Levin LS. 1990). Sefialan que, en 1960, Polani y cols. reportaron
la translocacion como un tipo de anomalia cromosomica del SD. Por otra parte, Clarke y cols. en

1961, observaron el tipo conocido como mosaicismo en un grupo cromosomico G extra o
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adicional. En 1961, un grupo de cientificos, entre los cuales se encontraba un familiar de
Langdon Down, decidié cambiar los términos de mongol, mongolico y mongolismo por el de
sindrome de Down, ya que los vocablos utilizados en tal forma eran molestos, ofensivos y
peyorativos debido a la implicacién racial y la connotacién étnica. Ademas, el uso de esta
terminologia podia comprometer la posibilidad de aceptacion social de estos nifios. Otra
designacion para este sindrome fue propuesta por Lejeune quién recomendo el de sindrome de

trisomia 21.

La Gltima fue realizada por Yunis y Hoock, como sindrome de Trisomia G-1. Diversas
terapias fueron sugeridas a finales de los afios cincuenta y principios de los afios sesenta, entre
las cuales se encontraba el empleo de extractos hipofisiarios, la administracion de acido
glutamico y sus derivados, y el uso de hormona tiroidea. En 1965, Bazelon y cols. iniciaron el
tratamiento de un grupo de nifios con SD a base de 5 hidroxitriptéfano (5-HTP) como terapia
precursora de serotonina. Smith y cols.29 hacen referencia sobre las recomendaciones que
Haubold emitiera en 1967, referentes a la mezcla de vitaminas, hormonas y minerales, a las que
denomino terapia basal. Sin embargo, es importante aclarar que ninguno de los resultados
exitosos que tuvieron estos autores, asi como los de Turkel, pudieron ser obtenidos por otros
investigadores cuando se aplicé una metodologia mas estricta.

A partir de los afios setenta, se iniciaron diversos estudios que iban mas alla de
unicamente describir el fenotipo del SD. Estas investigaciones centraron su atencion
particularmente en la patogenia de los rasgos dismorficos y en la basqueda de los sitios
especificos de los genes situados en el brazo largo del cromosoma 21. Es asi como Perera 'y
Abreu mencionan que en 1974, Nebuhr, a partir de estudios con mapas genéticos y fisicos de alta
resolucion y utilizando pacientes con trisomias parciales, proporcion6 mas informacion relativa a
los genes que intervienen en los mecanismos que conducen a la aparicion del SD, sugiriendo que
el fenotipo del SD puede ser causado por la duplicacion de Gnicamente una parte del cromosoma
21 banda 21922, la cual por si sola representa aproximadamente la mitad del brazo largo (Figura
6).
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Figura 6.

Mapa fenotipico que muestra la relacion entre los rasgos dismorficos y la ubicacion de los genes
situados en el brazo largo del cromosoma 21, responsables de las caracteristicas fenotipicas del
SD.

Retraso mental ligero

Microcefalia

__ Leucemia

Implantacién baja de orejas
| ———— Estenosis duodenal

/ Retraso mental profundao

Braquicefalia, lengua rugosa

_ . Telecanto
Cardiopatia [ Fisuras palpebrales
Pliegues epicdnticos Lnbllcuas ;
Dermatoglifos
Protrusién de la lengua Manos cortas y

Clinodactilia del mefigue anchas

Intervalo entre primer y segundo dedos del pie

Manchas de Brushfield

Nota. (Tomado del libro: Sindrome de Down, Problematica Biomédica. S. M. Pueschel & J. K. Pueschel,
1994).

A principios de los afios ochenta, la biopsia de vellosidades corionicas (muestra del tejido
de la placenta obtenida por via vaginal o a través del abdomen), se utiliz6 como medio de
diagnostico prenatal del SD entre las semanas 8 y 11 de gestacion. A mediados de la misma
década, tal como lo refiere Ghirardi, Castillo-Morales realizé constantes y meticulosas
observaciones de los signos bucofaciales en el lento crecimiento de los nifios con SD, que
condujeron a nuevos hallazgos y a la clasificacion de los signos bucofaciales en primarios y
secundarios. Se refirié a los primeros como aquéllos presentes en el nacimiento y durante el
primer afio de vida; los segundos, como aquellos que se desarrollan en nifios no tratados durante
la edad escolar.

Es asi, como se empezaron a utilizar diferentes términos para distinguir a las diversas
caracteristicas bucofaciales en el SD, tales como: diastasis y protrusién lingual, paladar
escalonado, eversion labial, seudoprognatismo, macroglosia relativa, hipotonia muscular,
hipoplasia del tercio medio facial, insuficiencia velar, erupcion retardada, microdoncia,

anodoncia, taurodontismo, fusion y geminacion dentaria. En respuesta a esto, en 1982 surgio la
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Ilamada terapia de regulacion orofacial de Castillo-Morales la cual se fundamentaba en la
conceptualizacién de un procedimiento dual, basado en un programa de estimulacion
neuromuscular y un dispositivo ortopédico bucal como posible tratamiento para bebés y nifios
con SD. En 1990, Hoyer y Limbrock aplicaron la terapia de regulacién orofacial de Castillo-
Morales en 74 nifios con SD, encontrando que aproximadamente en las dos terceras partes de la

poblacion estudiada, el tratamiento fue exitoso.

Asimismo, en 1991 Limbrock y cols. Reportaron en un informe que, empleando la misma
terapia en nifios con SD, se obtuvieron resultados significativos positivamente en la correccion
de la posicién de la lengua, en el tono y posicion de los labios superior e inferior, el cierre de la

boca, la disminucion del flujo salival, asi como en la succion.

En el inicio de los noventa, se generd un sinnimero de reportes clinicos. Debido al auge
de diversas técnicas diagndsticas de laboratorio, se lograron nuevos avances en la determinacion
del SD, como es el caso de la técnica de hibridacion in situ mediante fluorescencia (FISH), la
cual permitio detectar fragmentos muy pequefios del cromosoma, independientemente de su
ubicacién, incluso aun cuando la célula no se encontrara en division y sin necesidad de recurrir a
un cultivo celular. También es importante mencionar las recomendaciones y evaluaciones que se
empezaron a considerar con respecto a las implicaciones clinicas de la subluxacién o
inestabilidad atlanto-axoidea (SAO), en la actividad deportiva, y manejo médico-odontoldgico de
nifios con SD que cursan con esta afeccion. Asimismo, esta época, marca la pauta del inicio de la
creacion de modelos animales con SD utilizando para ello ratones transgénicos a fin de
caracterizar las alteraciones neuroquimicas propias del SD, en busca de posibles soluciones a
alteraciones asociadas como la enfermedad de Alzheimer, diversas deficiencias del aprendizaje y
comportamiento, anomalias en los reflejos sensoriomotores, y la poca o reducida actividad
locomotora. Napolitano y cols. publicaron que la administracion de compuestos a base de sulfato
de zinc y de selenio podrian beneficiar a los nifios con SD. Declararon que dicha terapia no sélo

mejoraria su sistema inmune, sino que también aceleraria el crecimiento longitudinal.
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1.1.1 ¢Quéesel Sindrome de Down?

El Sindrome de Down es la causa mas frecuente de retraso mental; se trata de una alteracion
cromosOmica, caracterizada por un exceso de material genético. Con el término sindrome se
quiere destacar gque las personas afectadas presentan un conjunto de sintomas diversos:
cognitivos (bajo nivel intelectual), fisonémicos (ojos almendrados, nariz pequefia con una gran
depresion en el tabique nasal, forma anormal de las orejas, etc.) y medicos (por ejemplo,

cardiopatias), entre otros.

El Sindrome de Down fue descrito por primera vez en 1866 por el Dr. John Langdon Down, que
es a quien se debe su nombre, aungue hasta 1959 no se conocid su causa. En ese afio, el doctor
Jerome Lejuene descubri6 que las personas con Sindrome de Down tenian material genético
extra, la mayoria de las veces un cromosoma 21 de mas, de ahi que también se denomine
trisomia del par 21. El exceso de material genético origina un desequilibrio en distintos sistemas
bioldgicos; como cada cromosoma estd implicado en el desarrollo de varios 6rganos, la
alteracion de uno de ellos afectara a varias funciones. Esto explica la diversidad de sintomas y
caracteristicas de las personas con Sindrome de Down. Asi, el retraso mental se explica porque

afecta al desarrollo del sistema nervioso, de manera especial, del cerebro.

Actualmente, el Sindrome de Down no tiene cura. Sin embargo, si, desde los primeros momentos
de vida, estos nifios/as reciben una atencion adecuada, que abarque todos los aspectos
relacionados con el desarrollo de las capacidades de cada uno/a de ellos/as (aspectos cognitivos,
psicomotrices, afectivos, educativos, sociales...), se lograran grandes mejoras en su bienestar,
calidad de vida y en sus posibilidades de desenvolverse en la vida con autonomia. Esto es asi
porque el desarrollo cerebral no depende Unicamente de factores genéticos, sino que también

influyen los estimulos ambientales.

1.1.2 Caracteristicas del sindrome de Down

Pese a lo que se pueda creer, no hay dos personas con Sindrome de Down iguales. Cada una

tiene su propia personalidad, sus sentimientos, capacidades y, en ellas, se manifiestan de forma
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diferente las caracteristicas de este sindrome. Guardan mayor parecido con sus familias que entre

ellas.

Las caracteristicas del Sindrome de Down se pueden agrupar en las siguientes

categorias:

1.1.3 Caracteristicas Intelectuales y otros Aspectos Cognitivos.

Inteligencia.

El Sindrome de Down ha ido asociado, tradicionalmente, a un nivel intelectual muy bajo, con
retraso mental profundo o grave. Existia la creencia de que el desarrollo intelectual quedaria
congelado y no iria méas alla que el que alcanzan los nifios y nifias de 5 a 8 afios. Se decia que
eran personas “‘entrenables”, con capacidad para alcanzar niveles elementales de autonomia
personal (aseo, vestido, comida), pero que no merecia la pena darles una educacion académica.
Sin embargo, casi todas las personas afectadas presentan un retraso mental de leve a moderado.

Una minoria tiene un retraso mental profundo y el resto tiene una capacidad intelectual limite.

Las personas con Sindrome de Down logran mejores resultados en las tareas que implican la
inteligencia concreta que en las que hay que utilizar la inteligencia abstracta; por ello, las
diferencias con otras de su edad empiezan a ser notables durante la adolescencia, que es cuando
se pasa a la etapa de pensamiento formal abstracto. Asimismo, en los tests que miden la
inteligencia, obtienen mejores puntuaciones en las pruebas manipulativas (por ejemplo, la
construccion de rompecabezas) que en las de caracter verbal (por ejemplo, la asociacion de
palabras y su significado).

En cualquier caso, el nivel intelectual que pueden alcanzar varia de unas personas y otras,
dependiendo, en gran medida, de los programas de estimulacion de atenciones tempranas y
educativas a los que han acudido desde la primera infancia. Las mejoras que se han apreciado en
los ultimos 25 afios, con incrementos en el Cociente Intelectual superiores a 20 puntos, se deben,
en gran parte a las mejoras en atencion temprana y en los programas educativos de los Gltimos

tiempos.
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1.1.4 Memoria.

Los problemas de memoria del Sindrome de Down se refieren, tanto a la capacidad para
guardar la informacion (memoria a corto plazo), como para almacenarla y recuperarla (memoria

a largo plazo).

En ocasiones, pueden realizar tareas que no pueden explicar o describir, hecho que
apunta a problemas en la memoria explicita o declarativa. Su memoria visual es mayor que la
auditiva. En este Gltimo caso, son capaces de retener entre 3 y 4 digitos tras ser escuchados.
La falta de un entrenamiento adecuado puede dificultar el desarrollo de estrategias para

orientarse en el tiempo y en el espacio.

Sin embargo, tienen bien desarrollada la memoria operativa y procedimental, lo que les
permite llevar a cabo tareas secuenciales, es decir que siguen un orden; hasta que no terminan

una, no empiezan la siguiente.

1.1.5 percepcién.

Los bebés y nifios/as con Sindrome de Down procesan mejor la informacion visual que la
auditiva; perciben mejor lo que ven gue lo que oyen. Su umbral de respuesta general es mas
elevado que el del resto de la poblacion, incluido el umbral para el dolor. Por lo que necesitan
estimulos de mayor intensidad y duracion para que puedan reaccionar ante ellos. Asi, en
ocasiones, las faltas de respuesta ante las interpelaciones de otra persona se deben a que no se ha
percibido la peticion, mas que a una distraccion.

1.1.6 Atencién.

Las alteraciones de determinados mecanismos cerebrales explican las dificultades
a la hora de mantener la atencion durante mucho tiempo en la misma tarea u objeto.

Las personas con Sindrome de Down se distraen con facilidad ante los estimulos



diversos y novedosos. Parecen mas sensibles a las influencias externas que
predominan sobre la actividad interna, reflexiva y ejecutora. La capacidad de los

mecanismos de auto inhibicion es menor.

24



1.2 Resumen de los aspectos cognitivos que, con mayor frecuencia se ven

afectados en el Sindrome de Down.

Tabla 1

Aspectos cognitivos que, con mayor frecuencia se ven afectados en el Sindrome de

Down.
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Aspectos

Retraso mental moderado o leve.

Lentitud para procesar (percibir y comprender) y codificar (clasificar) la
informacion, interpretarla, elaborarla y responder a las demandas de la tarea.
Dificultades en los procesos de conceptualizacion
(formar conceptos), abstraccion (extraer las
caracteristicas esenciales de un concepto), generalizacion y transferencia del
aprendizaje de unos contextos a otros. Si han aprendido una conducta en la

escuela, les cuesta aplicar este aprendizaje en casa.
Problemas en la memoria a corto y largo plazo.

Les cuesta mas que a otras personas planificar las estrategias, los pasos que hay
que dar, para resolver problemas y atender a diferentes variables y aspectos al
mismo tiempo.

Desorientacién espacial y temporal. Les cuesta comprender donde estan y

conceptos como el dia, la hora, etc.

Problemas para realizar operaciones de calculo, en especial, si strata de calculo
mental.
Se toman la informacion de forma literal. Les cuesta comprender las expresiones

de doble sentido, tan frecuentes en las relaciones cotidianas, como los chistes, la
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ironia, etc. a las que responden con seriedad, como si no tuviesen sentido del

humor.

Caracteristicas de la Personalidad

1.2.1 Caracteristicas psicologicas.

Jonh Langdon Down enumerd en 1866 las siguientes caracteristicas psicolégicas:
facilidad para el humor imitativo, aptitudes musicales y obstinacion. Estas caracteristicas
vienen a formar parte de los estereotipos que predominan sobre quienes tienen Sindrome de
Down. Hay que acabar con la imagen que las describe como personas iguales, con el mismo
caracter y personalidad. No se puede decir que todas sean alegres, obedientes, sumisas
carifiosas y sociables, por citar sélo algunos de los topicos. De lo que si se puede hablar es

de ciertas caracteristicas que se dan con mayor frecuencia:

Tabla 2

Caracteristicas psicoldgicas que se dan con mayor frecuencia

Caracteristicas psicolégicas

Escasa iniciativa y baja tendencia a la exploracion. Por ello, se les debe animar,

incluso, empujar para que participen en actividades normalizadas.

Poca capacidad para controlar e inhibir sus emociones, ge se manifiesta en una

excesiva efusién de sentimientos.

Tendencia a la persistencia de la conducta y resistencia al cambio. Les cuesta
cambiar de tarea o iniciar actividades nuevas, por lo que pueden parecer tercos y

obstinados.

Baja capacidad de respuesta y de reaccion frente al



27

ambiente. Responden con menor intensidad a lo que ocurre a su alrededor, lo

que puede parecer desinterés ante lo nuevo, apatia y pasividad.

Dificultades para interpretar y analizar los acontecimientos externos.
Constancia, tenacidad, responsabilidad y puntualidad. Snmuy cuidadosos y

perfeccionistas con el trabajo.

1.2.2 Rasgos Fisicos Caracteristicos.

Las personas con Sindrome de Down son popularmente conocidas por su fisonomia que
recuerda a los rasgos orientales. También se las suele describir como de baja estatura y

gorditas.

Tabla 3

Rasgos fisicos mas frecuentes en el sindrome de Down

Rasgos Fisicos

Cara plana.

Nariz pequefa y plana.

Ojos achinados, almendrados, con  fisuras oblicuas palpebrales. Las
aperturas de los ojos se inclinan hacia arriba.

Oreja displéstica. Desarrollo anormal de las orejas.

Bajo desarrollo 6seo del tercio medio del rostro.

Maxilares y boca reducidos, con mala oclusién dental, lo que les puede obligar
a respirar por la boca. Los problemas en la respiracion afectan al desarrollo de
las mejillas y limita la capacidad pulmonar.

Pliegue profundo en el centro de la palma de la mano.



Falange central displastico. Un solo surco de flexion en quinto dedo, en
lugar de dos.

Pliegues epicentrales. Pliegues de piel extras en la parte exterior del ojo.
Pelvis displéstica. Desarrollo anormal de la pelvis (visiblea través de rayos X).
Problemas de desarrollo corporal. Menor estatura media gela poblacion

general, con cierta tendencia a la obesidad.
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Nota: Hay que recordar que no hay ninguna relacién entre el grado en que se manifiestan los rasgos

faciales y el nivel cognitivo que pueden alcanzar.

1.2.3 Sintomas Psicomotrices

Tabla 4

Sintomas psicomotrices del sindrome de Down

Sintomas

Hipotonia de los musculos. Tienen reducido tono muscular debido a la

perdida de ligamentos. Lo que se traduce en flacidez y torpeza de movimientos.

Ausencia del reflejo de Moro en recién nacido. Un bebé sin Sindrome de

Down, si se le suelta, o se le expone a un ruido fuerte, extiende  brazos,
piernas y manos, arquea la espalda, echa la cabeza
hacia atrés.

Hiperflexibilidad. Habilidad excesiva de flexionarlas extremidades.
La torpeza y lentitud de movimientos puede deberse tanto a problemas de la
psicomotricidad gruesa (movimientos de brazos y piernas), como de la

psicomotricidad fina (coordinacion ojo-mano).
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1.2.4 Problemas Sensoriales.

Pérdida de la capacidad auditiva. Segun estudios recientes, entre el 66% y el 89% de los
nifios/as con Sindrome de Down sufren una pérdida auditiva superior a los 15 6 20

decibelios en, al menos, un oido.

Problemas  de vision. Aproximadamente  un 3%  tienen problemas de

cataratas.

1.2.5 Problemas del Lenguaje y la Comunicacion.

A las personas con Sindrome de Down les resulta mas dificil dar respuestas verbales que
motoras, por lo que les cuesta explicar lo que estan haciendo o lo que van a hacer. El
problema del lenguaje més frecuente entre las personas con Sindrome de Down es la falta de
fluidez verbal. Nadie tiene un lenguaje perfectamente fluido. Todos hemos dudado alguna vez
con las palabras, hablado a trompicones, haciendo paradas, o volviendo una y otra vez sobre
lo que ya se ha dicho. Estos problemas son corrientes tanto en la infancia, como en la edad

adulta, aunque es mas frecuente entre los nifios/as.

Tabla s

Problemas de fluidez verbal mas habituales entre las personas con

Sindrome de Down

Problemas de fluidez verbal

Repetir toda o parte de una palabra mientras se piensa bque sigue en

la frase.
Largas pausas en mitad de una frase hasta encontrar la palabra

siguiente (es una... pelota).

Pausas en lugares inusuales de la frase, sequida de dos o tres palabras
que se suceden con rapidez, haciendo dificil la comprension por parte del

oyente.
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Enfatizar palabras o partes de una palabra cuando no hypor qué
resaltarlas.

Hablar a trompicones hasta encontrar la silaba o palabra adecuada (ah...
er... um...).

Dificultades para comprender lo que le estan diciendo.

Tartamudeos.

Por tener una lengua grande, que parece que no le cabe en la boca, ademas de dificultades en
la respiracion, tienen problemas para articular las palabras.

En el Sindrome de Down, el nivel del lenguaje comprensivo es superior al del lenguaje
expresivo. Esto explica que, en ocasiones, sepan lo que quieren decir, pero no puedan
expresarlo y repitan siempre las mismas respuestas sin variacion. Para compensarlo, se
apoyan en el lenguaje de gestos y en onomatopeyas, imitando el sonido de la cosa o animal al

que se hace referencia.

1.3 Sintomas Fisioldgicos.

Entre un 35% y un 50% de las personas con Sindrome de Down tienen alguna cardiopatia
congénita. Dentro de los problemas del corazon, los més frecuentes son los defectos del canal
auriculoventricular, las septaciones incompletas y las valvulas defectuosas. Es fundamental
realizar un electrocardiograma durante los dos primeros meses de vida pues un diagnostico
precoz puede evitar la irreversibilidad de las complicaciones asociadas a la cardiopatia y la

imposibilidad de intervenir quirargicamente.

También son frecuentes los desequilibrios hormonales e inmunolégicos, como los que
afectan al nivel de hormonas tiroideas o la mayor vulnerabilidad ante las infecciones. Cuando
son lactantes, presentan un riesgo superior de mortalidad debido a la mayor incidencia de
enfermedades infecciosas (infecciones respiratorias cronicas, del oido medio, tonsilitis

recidivantes, etc.).
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Entre los nifios/as con Sindrome de Down menores de un afio, se pueden presentar
convulsiones o espasmos originados por complicaciones o infecciones neonatales y a
causa de las enfermedades cardiovasculares. Durante los primeros afios de vida, tienen
también un riesgo de diez a quince veces superior que el resto de los nifios/as de su edad a

desarrollar leucemia.

Otras patologias que pueden ir asociadas al Sindrome de Down son los problemas
gastrointestinales. También existe un riesgo relativamente elevado a padecer Alzheimer

cuando llegan a edades avanzadas.

1.3.1 Retraso del Desarrollo.

El desarrollo de los nifios/as con Sindrome de Down es mas lento que el de los demas.
Alcanzan mas tardiamente la capacidad para darse la vuelta, sentarse o para responder a los

estimulos externos. El retraso de desarrollo podria estar relacionado con la hipotonia.

1.3.2 Habilidades Sociales.

La imagen del Sindrome de Down va asociada a ciertos estereotipos, como la creencia de que
se trata de personas muy “carifiosas”, pero lo cierto es que pocas veces se relacionan
socialmente de manera espontanea. Durante la infancia, son altamente dependientes de las
personas adultas, no sélo de su familia, sino también de otras personas de su entorno, como

los profesores del colegio.

Algunas caracteristicas que se pueden dar en las relaciones sociales.

= Prefieren jugar con nifios/as mas pequefios que ellos/as.

= La diversidad de estimulos o la ignorancia de las reglas sociales puede llevarlas
al aislamiento.

= Su comportamiento social mejora si se les provee de las normas sociales de
actuacion adecuadas.

Para favorecer la adquisicion de habilidades sociales, es muy importante fomentar el contacto

con otras personas, a través de actividades deportivas y ludicas. A diferencia de lo que ocurre
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en otras discapacidades, las personas con Sindrome de Down tienen una imagen positiva, es
mas facil su integracidn y participacion en entornos normalizados (escuela, asistencia a

espectaculos, etc.).

1.3.3 Evolucion o pronostico del Sindrome de Down

El estado actual de la investigacion genética aun no ha permitido encontrar un
tratamiento eficaz, capaz de prevenir o curar el Sindrome de Down. No obstante, una
intervencion adecuada desde las primeras semanas de vida permite el desarrollo de una
amplia variedad de habilidades y aptitudes, que seran diferentes en cada persona. En todo
caso, es imposible, en el momento del diagnostico, predecir la evolucion que seguira. Es

preciso esperar a hacer un seguimiento para ver como responde a los distintos tratamientos.

La esperanza de vida de estas personas es muy inferior al resto de la poblacion se
sitla en torno a los 56 afios, lo que no quiere decir que no puedan alcanzar edades
superiores; no obstante, esta esperanza de vida ha experimentado un notable incremento en
los altimos afios debido a los avances médicos y quirurgicos, que han permitido mejorar su

salud y calidad de vida.

La mayor mortalidad se debe a las patologias organicas asociadas y/o a un
envejecimiento precoz, que empieza a hacer acto de presencia hacia los 45 afios. El

envejecimiento se puede manifestar de dos maneras:

1. Acompafiado de deterioro de las capacidades cognitivas, linguisticas

y sociales, pero sin demencia.

2. Adoptar la forma de la Enfermedad de Alzheimer. Las personas con
Sindrome de Down son propensas a desarrollar lesiones cerebrales

que pueden conducir al Alzheimer.
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1.3.4 Datos estadisticos y epidemioldgicos
La epidemiologia estudia la distribucion de los grupos humanos dentro de una poblacion, asi
como los factores que inciden en su frecuencia. Para este estudio, se utilizan varios

indicadores; unos de los mas significativos es la incidencia.

La incidencia es el nUmero de casos nuevos o nacimientos en un periodo de tiempo
determinado; generalmente, ofrece el niUmero de casos 0 nacimientos durante un afio que
ocurren por cada 1.000 habitantes. EI Sindrome de Down es la anomalia cromosdmica mas
frecuente, que suele ocurrir una vez por cada 800 ¢ 1.000 nacimientos, sin que Se aprecien
diferencias entre las distintas razas o por la clase social. No obstante, la incidencia si esta
condicionada por la edad de la madre, pues se eleva progresivamente a partir de los 35 afios

de ésta, como se ve en la tabla siguiente.

Tabla 6

La incidencia es el niUmero de casos nuevos 0 nacimientos en un periodo de tiempo
determinado.

Edad de la madre Incidencia (casos/nacimientos)
Menos de 30 afios 1 por cada 1.000
30 1 por cada 900
35 1 por cada 400
36 1 por cada 300
37 1 por cada 230
38 1 por cada 180
39 1 por cada 135
40 1 por cada 105

42 1 por cada 60



34

44 1 por cada 35
46 1 por cada 20
48 1 por cada 16
49 1 por cada 12

Pese a que la probabilidad de que nazca un nifio/a con Sindrome de Down se incrementa a
partir de los 35 afios de la mujer, la mayoria son hijos/as de madres jovenes, que son las que
estan en una edad donde la fertilidad es superior; las mujeres suelen tener hijos antes de los 35
afios. Sin embargo, como en los Gltimos afios las parejas estan retrasando el momento de tener
los hijos/as, con el consiguiente incremento de la edad de la madre. Por ello, es mayor el

riesgo a que nazcan nifios/as con Sindrome de Down.

La probabilidad de tener un segundo hijo con Sindrome de Down es de 1/1.000

nacimientos, aunque esta probabilidad es superior en el Sindrome de Down por translocacion.

Segun la Encuesta de Discapacidades, Deficiencias y Estado de Salud (Imserso,
INE y Fundacion ONCE, 1999), en Espafia, estiman en mas de 30.000 las personas con
Sindrome de Down. Se trata de personas mayoritariamente jovenes, el 88,5% tienen menos

de 45 afios, sin que se aprecien diferencias significativas en funcion del sexo.



Tabla 7

Personas con Sindrome de Down de 6 y mas afios, segun sexo Yy edad.

NUmero de personas

Total

De 6 a24 afios 12. 779
De 25a44 afios 13 .866
De 45a64 afios 3. 051
De65a79afos17 7
80y + 228

Total 30.101

Total

De6a24afios42 4
De 25a44 afios46 |1
De45a64afos10 |1
De65a79afos0, 6
80y +0,8

Total 100

Hombres
6413
7.783
042
177
0
15.415
Porcentaje
Hombres
41,6
50,4
6,8
1,2
0
100

Mujeres
6.366
6.083
2.009

0
228
14.686

Mujeres
43,3
41,4
13,7

0
1,6
100

Fuente: Encuesta de Discapacidades, Deficiencias y Estado de Salud (Imserso, INE y

Fundacién ONCE, 1999)

1.3.5 Causas del sindrome de Down

35

El Sindrome de Down se debe a un exceso de material genético; la mayoria de las veces

se debe a la presencia de un cromosoma extra del par 21, como descubrio Lejuene en 1959. El

exceso de un cromosoma o de material del mismo estimula la creacion de multitud de
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metabolitos que impiden el desarrollo de tejidos y 6rganos tras la concepcion. Tales alteraciones

son la causa de los sintomas que configuran el Sindrome de Down.

Conceptos de Genética.

Antes de explicar las causas del Sindrome de Down, conviene aclarar unos conceptos. El cuerpo
humano se compone de células, cada una de las cuales contiene un nucleo, donde se almacena el
material genético (los genes). Este material es el que lleva los codigos de informacion
responsables de nuestras caracteristicas genéticas, es decir, las que heredamos de nuestra madre

y nuestro padre.

Los genes se agrupan en unas estructuras en forma de barritas, llamadas cromosomas.
Normalmente, el nlcleo de cada célula contiene 23 pares de cromosomas, la mitad de los
cuales proviene del padre y la otra mitad, de la madre. Los pares de cromosomas se

numeran del 1 al 23.

El proceso de fertilizacion consiste en la union de las células germinales procedentes de los
progenitores: un vulo de la madre y un espermatozoide del padre. La union de estas células
origina una nueva llamada zigoto, que se va multiplicando para formar el cuerpo pluricelular de
cada persona. A diferencia que el resto de células humanas, las germinales no contienen 46
cromosomas, porque, al unirse, se formaria un zigoto de 92 cromosomas (46 pares) y se irian

duplicando en cada generacion sucesiva. Por ello, sélo tienen 23 cromosomas.

Para evitar la duplicacion de cromosomas, las células germinales se dividen dos veces en un

proceso llamado meiosis:

Meiosis I. Cada miembro de un par homélogo, es decir, un cromosoma
procedente del padre y otro de la madre, se alinea e intercambia su
material genético (recombinacion de genes). Posteriormente, cada

miembro del par homologo se separay se sitlan en lados opuestos de la
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célula. Esta se divide en dos formando un par de células hijas.

1. Meiosis Il. Los cromosomas de las células hijas se dividen por la mitad,
en dos cromatidas, cada una de las cuales se sitla en el extremo opuesto.
Las cromatidas se dividen por la mitad y el resultado son cuatro células

haploides, es decir, con la mitad de los cromosomas (23, no 46).

Figura7
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ecuatorlal¢
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permansecen unidas durante
la metafa=s=

Para saber si existe una alteracion cromosomica, los cromosomas se pueden estudiar analizando
muestras de sangre o tejidos celulares. Cada cromosoma es identificado, clasificado y numerado
de mayor a menor. La representacion visual de todos los cromosomas de una persona se

denomina cariotipo.

El Sindrome de Down, una Alteracion Genética.
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El Sindrome de Down se divide en tres categorias, dependiendo de la manera en que se produzca

el exceso de material genético.

Trisomia del par 21.

Las células humanas contienen, como hemos visto méas arriba 23 pares de cromosomas,
numerados del 1 al 23. La trisomia es un error que hace que, en uno de los pares, en vez de haber
dos cromosomas, las células tienen tres.

En el Sindrome de Down por trisomia del par 21, las células no contienen 46 cromosomas, sSino
47; el cromosoma de mas es un cromosoma 21. El exceso de material genético es lo que origina

el Sindrome de Down.

Diferentes estudios parecen apuntar a que el cromosoma extra es de origen materno, es
decir, el cromosoma de mas ya estaria presente en el ovulo de la madre. La causa de la trisomia
seria la ausencia de division (no-disyuncion) de los cromosomas, error que puede ocurrir tanto
durante la primera como en la segunda fase de la meiosis. Como se dijo mas arriba, la
probabilidad de que se produzca una trisomia del par 21 esta asociada con la edad de la madre,
incrementandose progresivamente a partir de los 35 afios de ésta.

La trisomia del par 21, o cromosoma 21 extra, es la causa mas frecuente del Sindrome de Down,
pues se da en el 92% de los casos.

Sindrome de Down por Mosaicismo.

A veces ocurren errores en la division celular (meiosis) que hacen que
haya células con un nimero distinto de cromosomas. Es lo que se llama

mosaicismo.

El Sindrome de Down por Mosaicismo se produce cuando algunas de las
células de la persona tienen trisomia del par 21 y otras no. EI mosaicismo

puede ocurrir de dos formas:
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1. El zigoto tiene desde el principio tres cromosomas en el par 21 (trisomia),
pero a lo largo de la meiosis, una o varias lineas celulares pierden uno de
estos cromosomas.

2. El zigoto tiene al principio dos cromosomas en el par 21, pero durante la

meiosis, se duplicé uno de los cromosomas 21 de algunas células.

La trisomia por mosaicismo ocurre entre un 2 'y un 4% de los casos de Sindrome de
Down.

Sindrome de Down por Translocacion.

Entre un 3 y un 4% de las personas con Sindrome de Down, presentan 23 pares de cromosomas,
al igual que el resto de la poblacion, pero, en alguno de los cromosomas, lleva adherido material
genético de un cromosoma 21.

Generalmente, al formarse el 6vulo o el espermatozoide, el fragmento adicional de un
cromosoma 21 se adhiere a uno de los cromosomas del par 14. Esta célula germinal de uno de
los progenitores se unira a la del otro progenitor, aportando material genético extra, que provoca
la aparicion del Sindrome de Down.

En el Sindrome de Down por Translocacion, el padre o la madre se comportan como portadores

y pueden transmitirlo a uno o varios hijos/as.

1.4. Evaluacion y Diagnostico
El Procedimiento del Diagnostico.

La deteccion del Sindrome de Down se puede realizar antes o después del nacimiento.

1.4.1 Diagnostico Prenatal. Antes del nacimiento.
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El diagnostico del Sindrome de Down puede llevarse a cabo desde la novena semana de
gestacion mediante distintas pruebas que analizan las células del embrion para conocer el

nimero de cromosomas (cariotipo).

Entre la semana diez y la catorce se realiza una ecografia rutinaria para observar las condiciones
del feto. Uno de los parametros que se tiene en cuenta en esta prueba es el engrosamiento del
pliegue nucal, pues si es superior a ocho milimetros, podria tratarse de Sindrome de Down. Otros
parametros que también se analizan en la ecografia son: el tamafio del fémur, del hmeroy

alteraciones en distintos 6rganos.

Durante el primer trimestre del embarazo, también se realiza un Triple Sreening, para detectar la
presencia de ciertos componentes en la sangre (alfafeproteina, gonadotropina y estriol). Los
niveles de estas sustancias pueden ofrecer un indicio de que el feto tiene Sindrome de Down.

Las pruebas anteriores no son invasivas, es decir, no aumentan el riesgo de aborto. Se utilizan
para descartar la presencia del Sindrome de Down. Si mediante las mismas se han encontrado

indicios de este sindrome, se debera hacer una amniocentesis.

La amniocentesis, también conocida con los términos de estudio del liquido amniético o estudio
prenatal, consiste en la extraccion y analisis de una muestra de células del liquido amnidtico de
la cavidad uterina, donde se encuentra el feto. Se debe llevar a cabo después de la semana
decimocuarta o decimoctava y requiere de un tiempo adicional para determinar si las células
contienen un cromosoma 21 de mas. El liqguido amniético contiene células vivas del feto que,
una vez extraidas del utero, se cultivan en el laboratorio durante una o dos semanas.
Posteriormente, se someten a una serie de pruebas y tres semanas despues, se obtendran

los resultados. Es la prueba gue tiene un bajo riesgo de aborto.

Otras pruebas para detectar el Sindrome de Down.
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> La toma de muestras de vellosidades corionicas consiste en la extraccion del tejido
que forma la placenta para su posterior examen. Este tejido contiene el mismo
material genético que el feto, por lo que su analisis permite detectar las anomalias
cromosOmicas, como el Sindrome de Down. Esta prueba se debe llevar a cabo dentro
de las semanas novena y la undécima. Consiste en la extraccion del tejido fetal
procedente del abdomen o del cuello uterino de la mujer embarazada. Al cabo de diez
dias o dos semanas ya se obtienen los resultados de la prueba. Este método supone un
riesgo entre un 1%-2% de aborto espontaneo. En algunos casos, se ha detectado
riesgos de infeccion y de malformaciones en las extremidades, si bien esto Gltimo no

se ha confirmado en todos los estudios.

> La toma percutanea de muestras de sangre umbilical es el método de diagndstico mas
exacto. El tejido obtenido del cordon umbilical se analiza durante las semanas 18 a la
22. Esta prueba es de gran utilidad para confirmar los resultados obtenidos con otros

métodos, aunque con un riesgo a abortos espontaneos superior.

1.4.2 Diagnostico Postnatal. Después del nacimiento.

Cuando el Sindrome de Down no se ha podido detectar a través de un diagndstico prenatal, el/la
médica que atiende el parto no debe arriesgar un dictamen atendiendo unicamente a las
caracteristicas fisondmicas del recién nacido/a: cara aplanada, ojos oblicuos, cuello corto... Estas
caracteristicas pueden ser indicio, pero nunca una prueba definitiva de la existencia de anomalias
cromosOmicas. Para confirmar la primera impresion, se debe determinar el cariotipo mediante un
analisis de sangre. Las células sanguineas se cultivan durante dos semanas para poder

visualizarlas mediante microscopio y verificar si hay material extra del cromosoma 21.

1.4.3 Diagnostico y evaluacién de los sintomas.
El diagnostico inicial del Sindrome de Down no permite calibrar las aptitudes intelectuales y los

problemas fisicos del nifio/a. A lo largo de los primeros dias o0 meses de vida, se puede
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diagnosticar el hipotiroidismo congenito mediante el correspondiente analisis de sangre y para

la deteccion de las posibles cardiopatias, es necesario realizar una ecocardiografia.

Los tests que evallan el nivel intelectual permiten determinar el grado de retraso mental. No
todos los tests son adecuados para medir la inteligencia de las personas con Sindrome de Down.
Es preciso tener en cuenta las dificultades para utilizar el lenguaje expresivo y los problemas de
psicomotricidad a la hora de elegir el test que se va a aplicar. Ademas, estas pruebas son
insuficientes para dar una idea de las aptitudes cognitivas de las personas con Sindrome de
Down, al no tener en cuenta otras de sus capacidades, como la memoria, la intuicién o la

creatividad.

La Comunicacion del Diagnostico.

El padre y la madre no estan preparados para la noticia de que el nifio o la nifia que van a tener o
que acaba de nacer tiene Sindrome de Down. Lo mé&s probable es que la comunicacion del
diagnostico les cree un sentimiento de confusion que les impida comprender con claridad lo que
les estan diciendo. La espera de un hijo/a origina una serie de expectativas que la noticia del
diagndstico parece truncar. Es preciso que el profesional que comunica el diagnostico,
generalmente el/la médico que atiende a la madre, tenga en cuenta el cimulo de sentimientos que
se pueden presentar en cada uno de los progenitores y que pueden interferir en la asimilacion y
aceptacion de la informacion (tristeza, negacion, culpa, etc.); debe hacer las preguntas
pertinentes al padre y a la madre para comprobar su nivel de comprensién (;,qué entienden vds.
por Sindrome de Down?) y permitir que le planteen todas las dudas que consideren oportunas.
Es de gran utilidad poner a los padres en contacto con otros padres que ya han pasado por la

misma experiencia.

La comunicacion del diagnostico debe llevarse a cabo garantizando la confidencialidad de la

noticia, respetando la intimidad del nifio/a, el padre o la madre.
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La comunicacion prenatal.

La realizacion de las pruebas de evaluacién para detectar posibles discapacidades en el feto no
basta para preparar a los padres para recibir la noticia de que el hijo/a que va a venir tiene
Sindrome de Down. La comunicacién prenatal tiene que ofrecer una informacion completa sobre
lo que es el Sindrome de Down y cual es su posible prondstico, es decir, qué es lo que puede
ocurrir en el futuro.

También se debe ofrecer informacidn sobre una posible interrupcién voluntaria del embarazo;
cuéles son los plazos legales, en qué consiste el procedimiento, si existen riesgos para la
salud de la madre.

Una vez que han tomado la decision, es preciso explicarle los cuidados que debe seguir

la madre durante el periodo de gestacion.

Es imprescindible que, cada vez que la madre se tenga que someter a una prueba de evaluacion,

se le expligue en qué consiste, lo que se espera detectar o descartar y los riesgos de la prueba.

La comunicacion postnatal.

Aunque es preciso llevar a cabo un cariotipo (anélisis de cromosomas) para confirmar el
diagnostico, nada mas nacer puede haber una sospecha mas que razonable de que el recién
nacido/a tiene Sindrome de Down.

Antes de comunicar el diagndstico, el/la médica que atendié a la madre durante el parto debe dar

la enhorabuena a los padres por el nacimiento del hijo/a.

1.4.4 Tratamientos y habitos saludables

La atencidn terapéutica del Sindrome de Down debe comenzar desde los primeros momentos de
vida. Debe abordarse desde una perspectiva multiprofesional que no descuide los distintos
aspectos del desarrollo (afectivos, educativos, psicosociales, etc.), afianzando las capacidades
potenciales y evitando el deterioro de aquellas aptitudes en las que se aprecie un retraso del

desarrollo. Para que el tratamiento de los nifios/as con Sindrome de Down alcance unos
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resultados dptimos, es necesario que la familia se implique en el mismo, colaborando con los

profesionales.

No se debe olvidar que una atencion adecuada desde el nacimiento ayudara a la persona con
Sindrome de Down a lograr la autonomia necesaria para desenvolverse en la vida cotidiana,
elevando su nivel intelectual y funcional. El tratamiento debe adecuarse a las caracteristicas de

cada nifio/a, teniendo en cuenta el grado de retraso intelectual y los problemas asociados.

Cuidados Médicos.

El Sindrome de Down no tiene cura. Actualmente, no se conoce ningun farmaco capaz de evitar
o eliminar el cromosoma 21 sobrante. Desde distintos foros, se han propuesto distintas posibles
soluciones, como suplementos nutricionales (minerales y vitaminas) o la administracion de
determinados farmacos. Sin embargo, tales tratamientos carecen de la suficiente evidencia

cientifica sobre su eficacia.

En cualquier caso, hay que huir de la automedicacion y seguir escrupulosamente las

indicaciones del médico.

Rehabilitacion.

Terapia Fisica.

Los nifios/as con Sindrome de Down se caracterizan por tener un tono muscular bajo (flacidez),
lo que hace que sus movimientos sean torpes. La fisioterapia consiste en la realizacion de una
serie de ejercicios fisicos encaminados a mejorar la capacidad de movimientos y hacer que
camine de manera mas estable. Debe comenzar en los primeros meses de vida, pues cuanto antes

empiece, mejores resultados se obtendran a la hora de acelerar el desarrollo motor.

La fisioterapia es un elemento esencial del tratamiento del nifio con Sindrome de Down.
Contribuye a mejorar el aprendizaje de destrezas fundamentales para desenvolverse en los

distintos &mbitos de su vida: familiar, escolar, social, etc.
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Existen varios programas de fisioterapia indicados para personas con Sindrome de Down, como,

por ejemplo, los que a continuacion se detallan:

1.- Técnica Bobath.
Se basa en el principio segun el cual los nifios con Sindrome de Down conservan los reflejos
primitivos que interfieren en el control de los movimientos voluntarios. El terapeuta contrarresta

estos reflejos adiestrando en el movimiento opuesto.

Los tratamientos de fisioterapia basados en las técnicas Bobath buscan también la normalizacion
del tono muscular. Por ejemplo, se entrenan las posturas capaces de aumentar el tono muscular y
aquellas que facilitan los movimientos deseados: mayor equilibrio de pie, movimientos activos e

individuales de brazos y piernas, etc.

2.- Técnicas de tratamiento basadas en el Concepto Voijta.

El método Vojta constituye una técnica de diagnostico y de tratamiento global que busca la
estimulacion de respuestas reflejas de los musculos, presionando los puntos del cuerpo en los que
se encuentran las terminaciones nerviosas. El diagndstico se lleva a cabo a través de un test
que evalua las respuestas automaticas y globales que tienen lugar ante los cambios de posicién
en el espacio, inducidos por el terapeuta. Estas pruebas permiten poner en evidencia las
alteraciones que se producen a la hora de desencadenar los mecanismos posturales automaticos
dirigidos por el sistema nervioso central, teniendo en cuenta la etapa evolutiva del bebé. Cada
momento del desarrollo se caracteriza por una serie de patrones de conducta en funcion de una

serie de estrategias locomotrices automaticas claramente definidas por el concepto Vojta.

El tratamiento de fisioterapia consiste en ir reproduciendo estos patrones de conductas motrices
globales en el orden cronoldgico que se originan normalmente. Se trata de ir realizando
determinados movimientos contrarios a los que aparecen de forma espontanea en distintas
regiones clave del cuerpo y lograr que estas contrarresistencias se propaguen al resto del

organismo.
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3.- Cinesiterapia.

La cinesiterapia es el conjunto de intervenciones que utilizan el movimiento con fines
terapéuticos. Puede ser activa, si requiere la participacion de la persona con Sindrome de Down,
0 pasiva, que se lleva a cabo sin que el/la paciente realice ningiin movimiento, sino que es el
terapeuta el que le induce una serie de ejercicios, ya sea de forma relajada o forzada. La

cinesiterapia tiene efectos positivos sobre el sistema cardiovascular, respiratorio y muscular.

Con la Cinesiterapia.

Se vencen las resistencias externas que obstaculizan o impiden el movimiento.

Se distiende las fibras acortadas o contraidas.

Se eleva el tono, la fuerza, el volumen y la tension muscular.

Se favorece el funcionamiento y la transmision de los impulsos nerviosos, mejorando el

equilibrio y la coordinacion del movimiento.

Se aplica peso cada vez mayor de forma progresiva.

Las repeticiones del ejercicio no deben ser muchas y han de realizarse ~ de forma
espaciada para lograr una  buena recuperacion.

Puede realizarse manualmente o por medio de instrumental (circuito de poleas, muelles, resortes,

etc.).

Asimismo, se debe ofrecer al nifio con Sindrome de Down un ambiente enriquecido y variado
que le estimule cuando no puede explorar por si mismo el entorno. Los programas de
estimulacion favorecen el desarrollo del cerebro, proporcionan experiencias de aprendizaje y la

posibilidad de relacionarse con el mundo que le rodea.

Psicomotricidad.
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Existe una definicion consensuada por las asociaciones espafolas de psicomotricidad segun la
cual “Basado en una vision global de la persona, el término <<psicomotricidad>> integra las
interacciones cognitivas, emocionales, simbdlicas y sensoriomotrices en la capacidad de ser y de
expresarse en un contexto psicosocial. La psicomotricidad, asi definida, desempefia un papel
fundamental en el desarrollo armonico de la personalidad. Partiendo de esta concepcidn se
desarrollan distintas formas de intervencién psicomotriz que encuentran su aplicacién, cualquiera
que sea la edad, en los &mbitos preventivo, educativo, reeducativo y terapéutico. Estas practicas
psicomotrices han de conducir a la formacion, a la titulacion y al perfeccionamiento

profesionales y constituir cada vez mas el objeto de investigaciones cientificas”

De acuerdo con esta definicion, la psicomotricidad abarca distintos aspectos de la persona (el
psiquismo y la motricidad) que le permiten adaptarse al entorno fisico y social. Engloba un
conjunto de técnicas de intervencion encaminadas a estimular los actos voluntarios a través de la

actividad corporal y su expresion simbdlica: todo acto voluntario estd dotado de un significado.

Terapia Ocupacional.

Su finalidad es el desarrollo de las habilidades necesarias para desenvolverse con autonomia en
la vida diaria (vestirse, comer, usar el bafio, etc.). El terapeuta ocupacional también presta
asesoramiento sobre las ayudas técnicas especificas para compensar las dificultades en la
realizacién de las distintas actividades, ensefiandole a utilizar de forma optima estas

herramientas.

Tratamientos de Logopedia.

Los tratamientos de logopedia buscan eliminar o compensar las alteraciones linglisticas y de la
comunicacion que se dan en las personas con Sindrome de Down (alteraciones en la articulacion
de las palabras, falta de fluidez verbal, etc.). La logopedia estimula las capacidades conservadas
y el desarrollo de destrezas nuevas para lograr un habla lo mas inteligible posible. El

logopeda elabora y lleva a cabo el programa de rehabilitacion, siguiendo las orientaciones
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terapéuticas marcadas por el médico foniatra, que es el profesional que hace el diagnostico de los

problemas del habla.
Los objetivos que se persiguen con los tratamientos de logopedia son:

» Mejorar las funciones deterioradas. Para lograr este
objetivo, se suelen utilizar técnicas que consisten en la

repeticion sistematica de tareas.

» Estimular las funciones residuales. Este objetivo se basa en
el principio de neuroplasticidad, segun el cual las funciones
que estan conservadas sirven para sustituir y apoyar

aquellas que estan deterioradas.

Para alcanzar estas metas, la logopedia suele incluir las siguientes

técnicas:

> Relajacion total o de distintas zonas corporales.

» Ejercicios de respiracion.

» Ejercitacion muscular del sistema bucofonatorio y

Organos asociados.

» Impostacion vocal, que entrena a la persona a fonar
(producir voz, hablar) correctamente, coordinando la
respiracion y los  movimientos del

sistema bucofonatorio y evitando la
utilizacion de masculos innecesarios y las pautas

incorrectas.
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1.5 El sindrome de Down a lo largo de la vida.

151 Etapa Infantil, los primeros seis afios. Atencion Temprana.

Los nifios/as con Sindrome de Down deben recibir Atencién Temprana desde los
primeros meses de vida. Se trata de un programa de intervencion integral especializada, adaptado
a las necesidades y capacidades de cada nifio/a, en el que intervienen fisioterapeutas,
especialistas en educacién especial, terapeutas ocupacionales y todos aquellos profesionales que

se consideren necesarios segun las caracteristicas del nifio/a y su familia.

“Se entiende por Atencién Temprana el conjunto de intervenciones, dirigidas a la
poblacion infantil de 0-6 afios, a la familia y al entorno, que tienen por objetivo dar respuesta lo
mas pronto posible a las necesidades transitorias o permanentes que presentan los nifios con
trastornos en su desarrollo o que tienen el riesgo de padecerlos. Estas intervenciones, que deben
considerar la globalidad del nifio, han de ser planificadas por un equipo de profesionales de

orientacion interdisciplinar o transdisciplinar.” (Libro Blanco de Atenciéon Temprana)

En primer lugar, los nifios/as con Sindrome de Down deben recibir cinesiterapia para
corregir la flacidez muscular que les impiden caminar con soltura y coordinar los movimientos.
Un educador/a estimulard la curiosidad, que se va incrementando a medida que aprenden a gatear

y a caminar.

La logopedia entra en accion a los pocos meses, con el fin de estimular y reforzar el
lenguaje expresivo, que presenta mayores déficits que el lenguaje comprensivo. Los terapeutas
ocupacionales centraran su actuacion en el adiestramiento de las actividades basicas de la vida
diaria, relacionadas con el autocuidado y la autonomia personal, como vestirse, comer,

expresarse, jugar, etc.
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Las actividades de Atencién Temprana no se limitan a las realizadas durante las sesiones
de intervencidn, sino que deben continuar en casa. Los padres y madres deben ser ensefiados a

estimular al nifio/a y llevar a cabo las tareas que les encomiendan.

1.5.2 El Colegio.

Los nifios/as y jovenes con Sindrome de Down son “alumnos/as con necesidades especiales o
especificas”, es decir, que precisan, de manera mas o menos permanente ayuda complementaria
y especializada, para seguir el curriculo escolar y el ritmo de la clase. Al alumno/a se le ofrecen
las adaptaciones curriculares o del entorno necesarias para compensar las dificultades que
presentan (intelectuales, motoras, sensoriales, etc.). El sistema educativo debe trabajar en
colaboracidn con la familia para estimular el desarrollo de las habilidades precisas para que se
puedan integrar en la sociedad y participar plenamente en la misma.

No existe un conjunto de adaptaciones disefiadas especificamente para los alumnos/as con
Sindrome de Down, dado que no existen dos nifios/as con las mismas dificultades, por lo que se
planificaran de manera individualizada. Ademas, segun el grado y tipo de ayuda que precise,
podra acudir a un centro de educacion ordinario 0 a uno de educacion especial. La evaluacion de
estas necesidades le corresponde al equipo psicopedagdgico.

De acuerdo con el articulo 36.3 de la Ley de Ordenacion General del Sistema Educativo
(LOGSE), “la atencién al alumnado con necesidades educativas especiales se regira por los
principios de normalizacion y de integracion escolar”. Esto significa que todos los alumnos/as
deberan pasar por un sistema Gnico que no establezca diferencias de partida para evitar una
discriminacion que, si empieza en la infancia, es mas dificil salir de ella.

La modalidad del centro al que puede acudir un nifio/a con Sindrome de Down dependera de las
capacidades y limitaciones evaluadas por el equipo psicopedagdgico, y puede ser alguna de las

siguientes:
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1.5.3 Centros Ordinarios de Integracion.

Se trata de centros que imparten alguna/s de las etapas educativas (infantil, primaria y
secundaria), dirigida a toda la poblacion escolar y que ofrecen la posibilidad de acudir a los
mismos a alumnos/as con necesidades especiales o especificas. El centro debera reunir una serie
de requisitos y contar con una serie de recursos materiales y personales para ser considerados de

integracion.

Centros de Educacion Especial.

Van dirigidos a los alumnos/as menores de 20 afios cuyas necesidades educativas no pueden ser
atendidas en el régimen de integracion de los centros ordinarios. En las poblaciones rurales,
pueden habilitarse aulas de educacion especial en los centros ordinarios. Los centros de
educacion especial proporcionan formacion para facilitar la transicion a la vida adulta. La
situacion del alumno/a debe ser revisada periodicamente para verificar si sus necesidades han

cambiado y favorecer el acceso en régimen ordinario de integracion.

1.5.4 Vida adulta. ¢ Podran trabajar?

Los adultos/as con Sindrome de Down se estan integrando como ciudadanos de pleno derecho en
la sociedad. Pueden participar en organizaciones comunitarias, en el mercado laboral, en
actividades culturales y deportivas, etc. Si alcanzan un buen nivel de autonomia, pueden llegar a
vivir con independencia, siempre que cuenten con apoyo en los momentos de crisis 0 cuando se
les presenta una dificultad.
Desde los Servicios de Integracion  Laboral (SIL), se ofrece informacion vy
orientacion  para  confeccionar un programa de insercion al
mercado laboral adecuado a las aptitudes de cada persona. El programa debe incluir
formacién pre laboral, ayuda en la basqueda de trabajo, servicio de bolsa de empleo,
entrenamiento en las tareas especificas y seguimiento, entre otros servicios.

Las personas con Sindrome de Down pueden beneficiarse de tres modalidades de empleo:
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Los Centros Ocupacionales.
Estos centros estan pensados para las personas cuya discapacidad les impide integrarse en las
empresas ordinarias, ni en los Centros Especiales de Empleo. Ofrecen terapia ocupacional,

asi como

tratamientos de ajuste personal y social para que las personas, en este caso con Sindrome de

Down, alcancen el mayor grado posible de autonomia y desarrollo personal.

Los Centros Ocupacionales pueden ser el primer escaldn para la integracion laboral. En ellos se

adquieren las destrezas necesarias para incorporarse a los Centros Especiales de Empleo.

Empleo Protegido. Los Centros Especiales de Empleo.

Los Centros Especiales de Empleo tienen una plantilla, formada practicamente en su
totalidad, por personas con discapacidad. Cuentan, ademas con personal de apoyo
necesario para el desempefio de la actividad. Tienen como finalidad integrar a
estas personas en el mercado laboral, atravésde un empleo remunerado,
adecuado a sus aptitudes y limitaciones. Los Centros Especiales de Empleo constituyen, en

muchos casos, el escalon previo al empleo ordinario con apoyo.

Empleo Ordinario. EI Empleo con Apoyo.

Segun la legislacion esparfiola vigente, existe la obligacién de reservar un porcentaje de sus
puestos de trabajo a personas con discapacidad en aquellos centros de trabajo y empresas cuyas
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plantillas sean superiores a 50 trabajadores. Si se trata de empresas privadas, tienen la obligacion
de contratar a un nimero de trabajadores con discapacidad no inferior al 2% de su plantilla,

porcentaje que asciende al 5% si se trata de empleo publico.

En la modalidad de empleo con apoyo, la persona con discapacidad, como las que tienen
Sindrome de Down, forma parte de una empresa cuya plantilla la componen trabajadores que no
tienen ninguna discapacidad. Antes de incorporarse en la empresa, un preparador/a laboral le
ofrece el adiestramiento necesario en las distintas tareas que se requieren para desenvolverse en
el puesto de trabajo. En los primeros momentos, este preparador/a acompanaréa al trabajador/a
con Sindrome de Down a la empresa para guiarle en el desempefio de su trabajo y
progresivamente se ira retirando a medida que se vaya adaptando al empleo. No obstante,
durante su vida laboral, seguira prestandole todo el apoyo que precise dentro y fuera de la
empresa. Esta modalidad tiene la ventaja de que las personas con Sindrome de Down se

integran y se relacionan en un ambiente normalizado y pueden recibir salarios mas justos.

155 Las personas mayores. Calidad de Vida y Alzheimer.

Afortunadamente, la Esperanza de Vida de las personas con Sindrome de Down se ha
incrementado de manera considerable en los ultimos afios hasta alcanzar hoy en dia los sesenta
afios. Actualmente, no sorprende que haya personas que superen el quinto o sexto decenio,

mientras que al principio del siglo XX era poco frecuente que llegaran a los veinte afios.

Sin embargo, el envejecimiento de las personas con Sindrome de Down ocurre antes que, en el
resto de la poblacion, si bien, al igual que sucede con el resto de las personas, su estado de salud
y calidad de vida dependen de cdmo haya transcurrido su vida en los afios anteriores (habitos
saludables, enfermedades, bienestar, proyecto de vida, etc.). Es preciso que, a partir de los 45
afios, se lleve a cabo un seguimiento médico riguroso para detectar los primeros indicios del
envejecimiento: pérdidas sensoriales, hipotiroidismo, depresion, signos de demencia, etc., de

manera que se pueda dictaminar si se dan, simplemente, los signos tipicos de la vejez o si
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también aparecen otras patologias asociadas. Hay que prestar mucha atencién a los cambios que
se producen en el comportamiento, la emotividad y la comunicacién, ademas de vigilar los
declives en las capacidades de razonamiento y memoria. En el Sindrome de Down esté la mayor
prevalencia del Alzheimer, que, ademas, aparece a edades mas temprana que en las demas
personas. Sin embargo, esto no quiere decir que todas las personas con Sindrome de Down
desarrollen este tipo de demencias, pues existen importantes diferencias individuales en la

evolucion que sigue la enfermedad.
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Capitulo I1. Trastorno del Espectro Autista

Si las demas personas pudieran experimentar
durante tan solo unos minutos
lo que es el autismo, podrian saber

como ayudar.

— Therese Joliffe.

2.1 ¢Qué son los trastornos del espectro autista?

El Autismo es una afeccién neuroldgica conductual que ha generado en los ultimos afios
una prolifica y amplia discusion cientifica en el campo médico. Generdndose cambios
significativos en su conceptualizacidn y diagndstico. Asi, comienza a hablarse de Trastornos del
Espectro Autista (TEA), reconociendo la sintomatologia autista en un amplio abanico de
fenotipos y que se expresan como alteraciones o trastornos diversos con caracteristicas clinicas
comunes, pero de categorizacion etioldgica y diagnostica multifactorial en las personas.

En tal sentido resulta dificil quedarse con una y Unica perspectiva o definicion para
conceptualizar al autismo. Las clasificaciones que se realizan estan en continua modificacion vy,
con frecuencia, la informacion que ain se encuentra en las diversas fuentes se refiere
generalmente al autismo clasico. Sin embargo, esto ha ido desvaneciéndose y por el contrario ya
existe en la actualidad un consenso cientifico notable sobre nuevas miradas y perspectivas del
trastorno, al verlo como una condicién y no como una enfermedad. Al mismo tiempo supone
comprender al autismo bajo un nuevo concepto denominado “trastorno del espectro autista
(TEA) como un conjunto o continuo de trastornos con diferentes dimensiones y gravedad, méas

que como una categoria diagnostica Unica.

En la actualidad estudiar, comprender y analizar el trastorno autista es un tema obligado
en cualquier area ligada e inserta en la salud mental. De tal manera constituye uno de los
universos de abordaje en la practica del acompafiamiento terapéutico, visto como dispositivo o

como técnica terapéutica complementaria en la salud mental. Por tanto, el conocimiento y
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sistematizacion de la informacion ABC sobre la actual perspectiva conceptual, diagnéstica y
terapéutica del trastorno del espectro autista constituye un tema de estudio imprescindible dentro
de la formacidn inicial de un profesional o agente auxiliar de la salud mental como lo es el

acompafante terapéutico (AT).

2.1.2 Antecedentes historicos del Trastorno del Espectro Autista

Dentro del marco historico de la psiquiatria y de la psicologia, tal vez sean la
paidopsiquiatria y la psicologia clinica infantil las subespecialidades cuyo nacimiento se ha
venido realizando durante mas de dos siglos. Estas tomaron como punto de partida el Tratado
médico filoso6fico sobre la alienacion mental de Philippe Pinel (1800), en dicha publicacién hay
una minuciosa descripcion de “la practica moral” y profundas reflexiones cientificas por medio
de las cuales los nifios salvajes e idiotas, por su humanidad se convirtieron en motivo de
tratamiento. Por lo tanto, el primer “tratamiento moral” (realizado por el médico cirujano IMG
Itard) de un niflo mudo encontrado en el bosque de Aveyron, se constituy6 en el fundador de “la

ciencia mental infantil” (Postel J, Quétel C, 1987).

Llama la atencidn que sea Victor, el nifio salvaje de Aveyrdn, el dltimo nifio lobo y el
primer nifio loco (Postel J, Quétel C, 1987). Paradojicamente es de él de quien, por su
descripcidn tanto fisica como comportamental, en la actualidad se piensa que se traté de un nifio
autista. Sin embargo, doscientos afios después de haber “descubierto” el autismo, éste se vio

rodeado de una gran controversia y una profunda ignorancia.

Fue hasta el siglo pasado, en el afio 1943 cuando Leo Kanner, psiquiatra infantil,
describid con el término “autismo infantil precoz” un cuadro preciso, convirtiendo al autismo en
una entidad diagnostica diferenciada partiendo del estudio de once casos de nifios que
presentaban dicho sindrome. Asi, describid detalladamente un conjunto de comportamientos
dentro de los cuales sobresalian la incapacidad para establecer relaciones con las personas;
retraso en la adquisicion del habla (en caso de que existiera, su utilizacién no tiene como

finalidad la comunicacién), ecolalia diferida, inversion pronominal, actividades de juego
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repetitivas y estereotipadas, perseveracion de la realidad, carencia de imaginacién, buena
memoria y aspecto fisico normal. Ademas, todas estas anomalias aparecian en la infancia
temprana, razén por la que Kanner aseguré que se trataba de una organizacion mérbida particular
y distinta a todas las variedades de esquizofrenia o psicosis infantil que se habian descrito con

anterioridad.

La descripcion inicial que efectud de sus once casos mostraba un cuadro clinico que
abarcaba casi por completo todo el sindrome. De hecho, los sintomas criticos que describid no

han cambiado desde entonces, siendo los aspectos principales que considero los siguientes:

El nifio mostraba deficiencias para relacionarse con las personas y una soledad

autista extrema.

e El nifio fracasaba en asumir una postura anticipatoria cuando se le iba a levantar
en brazos.

e Existian problemas del habla: algunos eran mudos, otros tenian ecolalia retrasada,
inversion pronominal y literalidad en la comprension del lenguaje.

¢ El nifio manifestaba un deseo obsesivo y angustiante por la ausencia de cambios.

e Existian limitaciones en la variedad de actividades espontaneas.

e El nifio reaccionaba a intrusiones externas como la comida, los ruidos fuertes, y la
movilidad de los objetos.

¢ El nifio estaba interesado en los objetos y en las reacciones de las personas como
si fueran objetos fragmentados.

e El nifio tenia excelente memorizacion.

e El nifio era fisicamente normal y parecia poseer un buen potencial intelectual.

e Todos los nifios autistas provenian de familias profesionistas y/o muy inteligentes.

Con su primer articulo Leo Kanner, inicié una de las mayores controversias dentro del
campo de la paidopsiquiatria y de la psicologia clinica infantil. Cuando propone utilizar el

término “autismo infantil precoz” como entidad nosologica diferenciada hizo algo méas que
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nombrar, sugirio la hipétesis de que en la base de ese cuadro conductual existia una entidad de
enfermedad.

Al proponer que el agrupamiento de dichas conductas se diferenciaba de los nifios que
tenian otros trastornos psiquiatricos, gener6 la necesidad de identificar la patologia que él

sugeria.

En este mismo escrito Kanner definié al autismo infantil precoz como “un trastorno
innato del contacto afectivo”, es decir, apuntaba, de cierta forma, hacia una causa o falla
bioldgica constitutiva del nifio. Sin embargo, también sefialé que se habia observado que los
padres de estos nifios eran personas muy inteligentes (profesionistas todos ellos),
caracterizandolos como interesados en logros intelectuales, con reducida capacidad para
demostrar calidez emocional y manifestar poco interés en las personas. Estas observaciones
engendraron gran controversia (Minshew NJ, Payton JB, 1988) en vista de que sugirieron un
posible componente emocional o cultural ambiental como etiologia para dicho sindrome. Kanner
siempre se mostrd ambivalente con respecto a la etiologia del autismo, aspecto en el que estuvo
acompafado por los estudiosos de su tiempo. De esta ambivalencia surgieron dos corrientes
tedricas importantes para la etiologia del autismo: la bioldgica-organisista y la psicologica-

ambientalista; de las cuales se desprendieron un sinfin de hipotesis etiopatologicas.

También surgieron diferentes criterios diagnosticos los cuales variaban segun las
necesidades que se iban presentando, asi como la necesidad de pre- cision diagnéstica que se
manifestaba como indispensable, empleandose para ello diversas disciplinas para formular el
diagnostico y evaluar el funciona- miento global del nifio. Lo mismo se observé en cuanto a la
creacion de escalas diagnosticas y los diversos modelos de intervencion sugeridos. Sin embargo,
Leo Kanner (1971) explico que las escalas de clasificacidn presentaban problemas y al
analizarlas, afirmé que existian variaciones y que un nifio no podia incluirse dentro de un marco
diagnostico absoluto. Més adn, observo al comparar estos esquemas para diagnosticar al autismo

que existian areas que se traslapaban, pero que también entre éstas habia muchas diferencias.

Los padres de personas con autismo se encontraban confundidos y desesperados.
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Reconocian los numerosos esfuerzos por establecer un criterio diagnostico objetivo y confiable
que contara con las caracteristicas de: 1) ser accesible para cualquier profesional formado dentro
de las diferentes disciplinas que se enfrentaban y trabajaban con el autismo; 2) que tomara las
caracteristicas o sintomas verdaderamente especificos para esta patologia; y 3) que sirviera como
parametro para remitir al paciente a los servicios que requiriera. No obstante, los padres de estos
nifios continuaban enfrentandose con el grave problema de los diagnoésticos maltiples. Entendian
que eran ellos mismos médico poco familiarizado con el autismo su diagnéstico de acuerdo con
las preocupaciones manifestadas por los padres. Sin embargo, para ellos existia otra razén, y tal
vez la de mayor peso: se encontraban con que los diferentes especialistas tendian a pensar y a
diagnosticar de acuerdo con lo que conocian mejor. Asi, un mismo nifio podia ser diagnosticado
bajo una diversidad de patologias y con ello, demorar la llegada de la atencion adecuada para
cada caso (The National Society for Children and Adults with Autism [NSAC] (1982). El nifio
autista, manual para padres. Chile: NSAC, UNICEFF).

El estado controversial del autismo como patologia y todo lo que le rodeaba gener6 gran
preocupacion a los estudiosos del tema. Leo Kanner, por ejemplo, en una de sus conferencias
continuaba insistiendo en relacién con las diferencias existentes entre los europeos y los
estadounidenses en cuanto a su etiologia y definicion, asi como a la practica de extender el
concepto inicial del sindrome a los sintomas aislados que componen el sindrome completo
(Bettelheim B, 1987). Lorna Wing (1985) por su parte, llamaba la atencién sobre el hecho de que
los diferentes profesionistas utilizaban términos distintos cuando describian o se referian a dicho
estado. Segun esta autora, la confusion encontraba sus raices en el hecho de que tanto la etiologia
como un criterio diagnostico adecuado (tanto médico como psicoldgico) eran inexistentes,

quedando como Unica solucion la descripcion minuciosa de la conducta del nifio.

Era con base en la configuracion conductual como se buscaban las explicaciones de las
posibles causas. Maria Paluszny (1987) comentaba, que entre mas estudios se realizaban,
aparecian mas controversias en torno al tema, ya que cada trabajo estaba destinado a aclarar un
aspecto del sindrome global. Michael Rutter (1984) elaboré un enlistado de pequefios problemas

dentro del gran problema del autismo, y sefial6 lo siguiente:
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e No se sabe si el autismo es una sola enfermedad o si se trata de un sindrome
comportamental de varias causas.

e No esté claro si el autismo debe subclasificarse y, en dado caso, como seria la
manera de realizarlo.

e No se tiene la certeza sobre si el autismo es el mismo tanto para los nifios con
inteligencia normal como para los que presentan retraso mental.

e AUn se discute la mejor forma de clasificar a los nifios que presentan algunas
caracteristicas autistas y adolecen de otras

e Hay desacuerdos en la clasificacion de los sintomas primarios y secundarios de la
patologia.

e No se ha determinado la etiologia o etiologias del autismo.

e No se sabe si es un sindrome de alteracion bioldgica, o si se trata mas bien de un
con- junto de sintomas que se pudieran deber a un grupo heterogéneo de
influencias biologicas y psicosociales.

e No se han determinado los mecanismos psicoldgicos subyacentes al desarrollo de dicha

patologia.

2.1.3. Los trastornos incluidos dentro del espectro autista (TEA)

Bajo la categorizacion de TEA se considera el autismo como un sindrome
conductual que engloba a un grupo de trastornos neurobioldgicos con unas caracteristicas
clinicas comunes, pero de dificil categorizacion etiologica y diagnostica. No obstante, se
sabe que no hay una sola causa para explicar la gran diversidad dentro del espectro, sino
que se trata de una etiologia multifactorial. Si bien se sabe que hay una fuerte implicacién
genética y no se descarta su interaccion con factores ambientales o metabdlicos, la

investigacién médica no ha determinado cuales.

En tal sentido para comprender mejor la importancia y lo novedoso de la categoria

de los TEA en el diagnostico y tratamiento efectivo actual del autismo se hace necesario
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sefialar algunos hitos historicos marcados por la aparicion de los DSM en los cuales se
expresa una clasificacion de trastornos mentales que sirve de referencia a numerosos
profesionales de la salud para el establecimiento de un diagndstico. Dichos Manuales se

utilizan para la investigacion y para establecer estadisticas de salud publica.

2.1.4 DSM-111 (APA 1980) “Trastorno Profundo del Desarrollo”

Con la aparicion del DSM-I11 (APA 1980) se empieza a usar el término “trastorno
Profundo del Desarrollo” (TPD) para englobar a este grupo, llamado posteriormente
“Trastornos Generalizados del Desarrollo” (TGD) (APA 1987, DSM-III-R). En el DSM 111
(1980) se consideraba una sola categoria, la de "autismo infantil”, siendo la primera edicién de
este Manual que incluyo el trastorno; anteriormente, aunque el autismo habia sido ya
identificado como entidad especifica, los comportamientos autistas eran asimilados a la

esquizofrenia.

2.1.5 DSM-1V (APA 1994) “Trastorno generalizado del desarrollo” (TGD)

Posteriormente en el DSM-IV del 1994 se incluy6 la categoria de trastorno generalizado del

desarrollo (TGD) y se dividia en cinco subcategorias:

Sindrome autista (autismo de Kanner).
Sindrome de Rett
Trastorno desintegrativo de la infancia

Sindrome de Asperger

o ~ W e

Trastorno generalizado del desarrollo no especificado.
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2.1.6 DSM-V (2013) ""Trastorno del Espectro Autista"

Ahora bien, en 1988 con la propuesta de la triada de Lorna Wing o las tres dimensiones
fundamentales dentro del llamado “continuum autista” y del vocablo “espectro autista” acufiado
por Allen, se comenzo a incluir en la misma categoria a todos los nifios del espectro. Sirviendo
estas informaciones de base para que en el DSM-V (2013) el término "trastorno generalizado del
desarrollo"” fuese sustituido por el de “trastornos del espectro autista”, sin subcategorias.

Excluyendo de él, el sindrome de Rett y el trastorno desintegrativo de la infancia.

En consecuencia, se observa como en los ultimos afios ha ido creciendo el consenso
clinico que unifico “TGD” y “Espectro Autista” como un mismo término. El fenotipo clinico
reconocido en la actualidad incluye a nifios autistas con déficits poco severos, pero inequivocos,
en lo social, en la comunicacion y en la conducta. Las caracteristicas comunes implican
alteraciones heterogéneas y diversas en la comunicacion verbal y no verbal, problemas en la

interaccidn social reciproca y en los comportamientos y conductas.

2.2 Subcategorias del sindrome autista

Por tanto, dentro del “Espectro Autista” nos encontramos con tres trastornos o subcategorias: el
sindrome autista; el sindrome de asperger y el trastorno generalizado del desarrollo no

especificado.

2.2.1 Sindrome Autista

Es un trastorno neurobioldgico con gran variabilidad de sintomatologia que se expresa en
deficiencias persistentes y clinicamente significativos en la comunicacion e interaccion social
que se presentan en diferentes contextos, asi como la presencia de patrones de comportamientos
verbales y motoras, expresion de intereses y actividades restringidos y repetitivos. Alteraciones
gue son altamente heterogéneas, con sintomas diversos y que condicionan diferentes niveles de

funcionamiento de la persona. Con frecuencia los sintomas aparecen en torno a los dos primeros
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afios de vida, es mas frecuente en varones (en proporcion de 4 a 1), y no existe diferencia en

cuanto a origen étnico o clase social.

Acompafia a la persona a lo largo de toda su vida, aunque la sintomatologia que presentan
varia en funcion de las etapas del desarrollo. Por ello, requieren intervenciones especificas y
apoyos especializados, basados en la evidencia cientifica, para abordar de forma integral las
necesidades individuales de cada personay el ejercicio efectivo de sus derechos a lo largo de
toda su vida. Los ultimos estudios de prevalencia indican que el 1% de la poblacion podria

formar parte del espectro del autismo.

Tabla 8

Los indicios que pueden ser indicativos del sindrome autista en los nifios

En el parvulario y en la escuela, hay falta de interés por los otros nifios.

No comparten intereses (no acostumbran a sefialar con el dedo aquello que les llama la
atencion para compartirlo con los demas)

Ausencia de juego simbdlico (dar de comer a mufiecas, hacer cocinitas, jugar a coches como
si fueran de verdad, etc)

Se establece poco contacto visual y no observan la expresion de la cara del interlocutor
cuando estan viendo juntos alguna cosa inusual. No acostumbran a expresar la sonrisa social.
Su lenguaje, si existe, es literal (no entienden las bromas, los chistes, los dobles sentidos ni
las metaforas)

Evitan el contacto fisico o les gusta mas bien poco. Acostumbran a tener hipersensibilidad

tactil, olfativa, gustativa y auditiva. Frecuentemente existe poca sensibilidad al dolor.

Reaccionan poco ante la voz de sus padres, lo que puede hacer sospechar de un déficit
auditivo.
Presentanintereses inusuales. Ademas, son repetitivos y no compartidos.

Pueden mostrar comportamientos extrafios, repetitivos y auto estimulantes como el balanceo,




65

el movimiento de aleteo de manos o caminar de puntillas entre otros.

Fuente: Autismo Puebla A.C.

2.2.2 Sindrome de Asperger

Es un trastorno del desarrollo neurobioldgico que se incluye dentro del espectro autista
(TEA Nivel 1)) que genera dificultades en lo social, conductual y comunicacional. Es decir,
alteraciones en las destrezas sociales o interaccion social reciproca; en las destrezas emocionales
y de lenguaje en la comunicacion verbal y no verbal. Igualmente genera en la persona actitudes
de resistencia para aceptar el cambio e inflexibilidad del pensamiento, asi como la expresion de
conductas y predisposicion a intereses inusuales, estrechos y absorbentes.

Estas manifestaciones varian de forma y grado dependiendo de la edad y de la intensidad
de las alteraciones. Las cuales suelen aparecer desde la infancia y permanecen a lo largo de la

vida o ciclo vital.

Segun estadisticas este trastorno es muy frecuente de 3 a 7 x mil nifios nacidos vivos. Se
tiende a diagnosticar en la edad escolar, y aunque haya discusion sobre su heterogeneidad
etioldgica o causa exacta, se sefiala, que es mayor la incidencia en nifios que en nifias. Asimismo,
es posible un infra diagnostico del mismo en las mujeres debido a que la presencia clinica es

diferente.

Tabla 9

Caracteristicas generales de las personas con Sindrome de Asperger

Socialmente torpe y con dificultad de manejar su relacion o interaccidn reciproca con
otros nifios y adultos.

Alta dificultad para hacer y mantener amigos de su misma edad o pares.

Suele ser ingenuo y crédulo.

A menudo sin conciencia de los sentimientos e intenciones de otros.



Con grandes dificultades para mantener y llevar el ritmo normal de una conversacion.

Se altera facilmente por cambios en rutinas y transiciones.

Es literal en el lenguaje y comprension (no entienden las bromas, los chistes, los dobles
sentidos ni las metéaforas).

Muy sensible a sonidos fuertes (hiperacusia), a colores, luces, olores y sabores.

Ffijacion en el uso de un objeto o en el estudio de un tema en el que pueden llegar a ser
auténticos expertos.

Fisicamente torpes en deportes.

Pueden a menudo tener memoria inusual para detalles.

Problemas de suefio y de alimentacion.

Problemas para comprender cosas que han oido o leido.

Patrones de lenguaje poco usuales (observaciones objetivas y/o relevantes de gran
significacion para el contexto).

Hablar en forma extrafia 0 pomposa, alteraciones de la prosodia, volumen, ritmo, tono,

entonacion.

Tendencia a balancearse, tener movimientos repetitivos o caminar mientras se concentran.
Presenta un estilo cognitivo distinto, su pensamiento es logico, concreto e hiperrealista. Su
cerebro funciona diferente al de los neuro tipicos en cuanto al procesamiento sensorial y de
la informacion. En consecuencia, suelen tener coeficientes intelectuales superiores al comun
de los nifios.

Algunos pueden notar que son diferentes y no entienden qué les pasa. Son como la
pieza del puzle que no sabe acoplarse ni encajar en el tablero social.

Su discapacidad no suele ser evidente, manifestindose fundamentalmente a nivel de
comportamientos sociales disfuncionales, proporcionandoles a ellos y a sus familiares
problemas en todos los &mbitos.

No hay reglas exactas para tipificar sus comportamientos bajo etiquetas conductuales, por
tanto, existen personas asperger hiperactivos, tranquilos, hurafios a la expresion fisica y
verbal afectiva, ordenados, desordenados, etc.

El asperger se tarda mas en diagnosticar que el autismo, ya que mientras en autismo a partir




de los aproximadamente 18 meses de edad todo suele ser muy evidente y perceptible, en el
asperger es mas complicado detectar antes de los 4 afios de edad, y los diagnosticos suelen

darse entre los 5 y los 8 afios.
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Fuente: Autismo Puebla A.C.

2.2.3 Trastorno generalizado del desarrollo no especificado

Es un posible diagnostico a un nifio de un trastorno general del desarrollo, no
especificado de otra manera (PDD-NOS) cuando tiene algunas sefiales y sintomas de
Trastornos del espectro autista (ASD) o sindrome de Asperger pero no cumple con el estricto

criterio utilizado para diagnosticar esas condiciones.

Asi, en los TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA se ubican un grupo de cambios

o alteraciones cualitativas del desarrollo neuro bioldgico que afectan la comunicacion, el
comportamiento y la interaccion social reciproca.

Que ademas se manifiestan, por la presencia de patrones de conductas repetitivas y
estereotipadas, de intereses restringidos; incluso pueden presentarse alteraciones en las
respuestas a estimulos sensoriales, en la coordinacion motora y en las capacidades cognitivas.
Siendo estas alteraciones en los TEA altamente heterogéneas y diversas, expresando de tal
manera la variabilidad en la manifestacion y gravedad de sintomas, asi como en los niveles del

funcionamiento de la persona autista.

Las personas con autismo no estdn en su mundo, intentan adaptarse al nuestro como
pueden. Sienten y perciben de forma diferente. La mayoria de ellos tienen alterado el
procesamiento sensorial, lo que significa que pueden ser o hipersensibles (sienten mucho) o

hipersensibles (sienten poco).
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En conclusion, tal como afirma Fernando Garcia: “...los “trastornos del espectro autista”
es un “nuevo” nombre que refleja un consenso cientifico con respecto a que trastornos
previamente separados, son parte en realidad, de un solo diagnéstico con diferentes niveles de

gravedad de los sintomas”. (p.12)

2.3 ¢ Cuéles son los primeros sintomas que alertan a los papas para un posible diagndstico
de TEA?

Antes de entrar a caracterizar los primeros sintomas para el Diagnostico de los TEA se
considera necesario sefialar que hasta la fecha una de las mayores dificultades a la que se
enfrentan los médicos es un habitual retraso en el diagnostico. Aunque cada vez hay una mayor
sensibilizacion por parte de estos y de la sociedad en general, no obstante, hay ciertos factores
que dificultan el diagndstico precoz como son la variabilidad individual de cada nifio, la
variabilidad a lo largo del desarrollo, el miedo de los médicos a equivocarse (son nifios de
aspecto normal e incluso algunos nifios tienen habilidades hipertréficas) y la ausencia de criterios

diagndsticos consensuados para nifios muy pequefios (menores de tres afios).

Ademas, muchos profesionales de la pediatria no tienen formacion especializada en estos
rasgos y por tanto necesitan de una mayor familiarizacion con las herramientas diagndsticas.

No obstante, estos obstaculos sefialados, se han dado a conocer en la actualidad una lista
de sintomas que sirven para advertir a los padres en forma temprana sobre la existencia de TEA

en su hijo.

2.3.1 Caracteristicas de los sintomas en los TEA

Cada manifestacion del autismo varia mucho en grado y forma dependiendo de cada
persona. Los sintomas, y su gravedad, varian en cada una de las areas afectadas (comunicacion
social, conductas, etc.). Por lo tanto, es posible que un nifio con autismo no tenga los mismos

sintomas que otro y van a parecer, entonces, muy diferentes aun teniendo el mismo diagndstico.
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Los sintomas varian en las areas y en los grados de gravedad. El grado de severidad del
TEA variamucho. Los casos mas graves se caracterizan por una completa ausencia del habla de
por vida y comportamientos extremadamente repetitivos, inusuales, auto dafinos y agresivos.
Este comportamiento puede persistir durante mucho tiempo y es muy dificil de cambiar. Asi, se
convierte en un reto enorme para aquellos que deben tratar yeducar a estas personas. Las formas
mas leves de autismo pueden ser casi imperceptibles y suelen confundirse con la timidez, la falta

de atencion y la excentricidad.

El autismo no es una enfermedad, sino una condicidn, un trastorno que afecta a la
persona a lo largo de su vida y que, por lo general, no tiene cura. Por lo tanto, las personas que
presentan alguna condicion del espectro autista (TEA) no estan enfermas, sino que tienen algo

que los diferencia y que debe ser reconocido.

Por tanto, cuando los padres observan o sospechan que el desarrollo de su hijo no es lo
que se denominaria “tipico”, es importante realizar una consulta con un especialista para tener un

diagndstico completo y un tratamiento.

2.3.2 Los sintomas que alertan a los padres para un posible diagnostico de TEA.

Por lo general los padres suelen consultar al pediatra cuando su hijo presenta un
importante retraso a la hora de comenzar a hablar, pero también suele observarse en estos nifios
un llanto constante, por el contrario, ausencia total del mismo. También suelen presentar
dificultad con la alimentacion, dificultad para succionar, rechazo o fijacion por algunas comidas.

Presentan también dificultad para establecer contacto afectivo con la madre.
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Tabla 10
Sefiales de que un desarrollo es atipico y podrian alertar a los padres de un posible autismo.

Ausencia de sonrisa social.

Falta de contacto visual (evita la mirada y el contacto con los demas)
Ausencia de balbuceos.

Detencion en la entrada del lenguaje verbal y no verbal.

Tendencia al aislamiento.

Ausencia de demandas (por ej. No estira los brazos).

Repeticion de silabas o palabras-frases aisladas y fuera de contexto.
Repeticion de fragmentos escuchados en algan lugar.

Aparicion de la angustia en situaciones aparentemente normales.
Dificultad para aceptar los cambios de rutina.

Manipulacion estereotipada de los objetos y fijacion exclusiva con alguno en
concreto, mas que jugar con ellos, los usa de manera funcional.
Estereotipos rituales obsesivos.

Agresion a si mismo o a otros.

Puede presentar marcada hiperactividad o extrema pasividad.
Adopta posturas inadecuadas del cuerpo.

Presenta conductas disruptivas (berrinches, rabietas)

Fuente: Autismo puebla.org
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2.3.3 Sefales de alerta de o a 3 afos de edad.

Tabla 11

Sefales de alerta de 0 a 3 afios de edad

Si tu hijo/a al afno de edad no hace esto

Sonrie cuando la  Gira la cabeza Sefiala con el Voltea a ver un Dice holay
otra persona se  cuando lo llamas  dedo indice los objeto que el adios con la
acercay le por su nombre. objetos que le adulto sefiala mano y/o manda
sonrie [laman la besos.
atencion.

Si tu hijo/a a los 2 afios auin no logra

Pedir ayuda Jugar de forma  Buscar al adulto  Rie cuando ve a  Utiliza frases de
entregando un adecuada con para compartir alguien mas dos palabras
objeto sus juguetes. Sus juegos e riendo. mirando a la otra
intereses. persona.

Si tu hijo/a tiene 3 aiios v no es capaz de...

Jugar con otros nifios y Jugar con mufiecos, coches o Hablar de forma que
demostrarles afecto animales imaginando cualquier persona pueda
acciones. entender lo que dice.

Fuente: Autismo Puebla A.C.

2.4. EI DSM-V y base de los nuevos criterios para clasificar los TEA

El DSM-V es la quinta edicién del Diagnostic and Statistic Manual of Mental Disorders
(Manual Diagnéstico y Estadistico de Trastornos Mentales), publicado por la American
Psychiatric Association (APA). Los cambios incorporados en la quinta edicion del DSM han

eliminado criterios diagnoésticos utilizados desde hace décadas para el diagndstico del autismo y
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de los trastornos asociados. Clasificado en un principio bajo el término “esquizofrenia infantil”
en la primera edicion de 1952, el concepto diagnostico del autismo ha visto modificada su
definicion en cada nueva edicién del DSM. Cada una de estas actualizaciones ha sido objeto de
controversia y los Ultimos cambios introducidos en la quinta edicién de mayo de 2013 no son una

excepcion.

Uno de los cambios més importante y controvertidos del Manual diagnostico y estadistico
de los trastornos mentales, (DSM-V 2013) fue realizado con respecto a los criterios 0 normas

conforme a las cuales se realiza un diagnostico sobre los TEA o trastorno del espectro autista.

Es importante destacar que estos nuevos criterios de clasificacion DSM-V para el
Diagnostico de TEA se basan en la triada de Lorna Wing propuesto en 1988 donde sefiala las tres
dimensiones fundamentales dentro del llamado “continuum autista”: -Trastorno de la
reciprocidad social. -Trastorno de la comunicacion verbal y no verbal. Ausencia de capacidad
simbolica y de conducta imaginativa. Mas tarde afiadié los patrones repetitivos de actividad e

intereses.

A pesar de no haber establecido otras dimensiones o niveles especificos, Lorna Wing
también se refirié a funciones psicoldgicas como el lenguaje, las respuestas a estimulos

sensoriales, la coordinacion motora y las capacidades cognitivas. (Garcia.p.3)

Bajo los criterios del DSM-V, los individuos con TEA deben mostrar sintomas en la
primera infancia, aunque estos no se reconozcan hasta mas tarde y “aunque pueden no
manifestarse plenamente hasta que la limitacion de las capacidades impide la respuesta a las
exigencias sociales”. Lo cual significd un cambio del criterio diagnostico del DSM-IV que

indicaba que los sintomas del autismo debian aparecer antes de los 36 meses de edad.

Este cambio de criterio del DSM-V favorece al diagnostico precoz de los TEA, y se
recomiendan porque se considera que reflejan mejor el estado actual del conocimiento sobre el

autismo, para algunos. No obstante, hay otros actores de representacion publica y social quienes
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objetan la definicion del TEA en el DSM-V por “la estrechez de los nuevos criterios” para
tipificar el autismo, corriendo el riesgo de excluir a algunas personas del diagnéstico del mismo,

Yy, en consecuencia, posiblemente generando que no tengan acceso a los servicios que necesitan.

En efecto afirman que el considerar el sindrome de asperger como un subtipo especifico
en los TEA sin distincion alguna de la singularidad de tal trastorno pudiera llevar a que las
personas asperger pierdan el acceso al apoyo Yy a servicios especificos por ser especiales en su
discapacidad. Ante tal critica y objecion por el contrario para otros en la vision adoptada en el
DSM-V, se clasifican los trastornos del espectro autista en funcion del nivel de apoyo que
necesitan, lo cual obviamente se corresponde mejor con la vision basada en los derechos de la

Convencion de Naciones Unidas sobre los Derechos de las Personas con Discapacidad.

Todo esto deja claro como el trastorno autista es un tema algido y complejo, que genera
gran discusion como es corriente en los grandes temas de la salud mental, por tanto el avance no
se detiene, la discusion sigue y seguira abierta, donde hay mas preguntas que repuestas
certificadas. Sin embargo, por ahora se trabaja y se acepta el manejo de tales criterios segun el

DSM-V que se sefialan a continuacion.

2.4.1 Criterios para el Diagnostico de TEA segun el DSM-V

Alteracion cualitativa de la interaccion social: Por lo menos dos de las siguientes
caracteristicas:

e Importantes alteraciones del uso de maltiples comportamientos no verbales como son: el
contacto ocular, expresion facial, posturas corporales y gestos reguladores de la
interaccion social.

e Incapacidad para desarrollar relaciones con compafieros, adecuados al nivel del
desarrollo.

e Ausencia de la tendencia espontanea para compartir con otras personas disfrutes,

intereses y objetivos (por ejemplo: no mostrar, traer o sefialar objetos de interés).
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Falta de reciprocidad social o emocional.

Alteracion cualitativa de la comunicacién: Por lo menos una de las siguientes caracteristicas:

Retraso o ausencia total del lenguaje oral (no acompafado de intento para compensarlo
mediante modos alternativos de comunicacion, tales como gestos o mimicas).

En sujetos con un habla adecuada, alteracion importante de la capacidad para iniciar o
mantener una conversacion con otros.

Utilizacion estereotipada y repetitiva del lenguaje o lenguaje idiosincrasico.

Ausencia de juego realista espontaneo, variado o de juego imitativo social propio del

nivel del desarrollo (es decir, comunicacion no verbal con intenciones comunicativas.)

Patrones de comportamiento, intereses, y actividades restringidos, repetitivos

y estereotipados: Por lo menos una de las siguientes caracteristicas:

Preocupacion absorbente por uno 0 mas patrones estereotipados y restrictivos de

interés que resulta anormal, sea en su intensidad o en su objetivo.

Adhesion aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos, no funcionales.

Manierismo o movimientos motores estereotipados y repetitivos (por ejemplo: sacudir
o girar las manos o dedos, 0 movimientos complejos de todo el cuerpo).

Preocupacion persistente por partes de objetos.

2.4.2 CIE 10 (1992) y CIE 11 (2019)

El CIE tiene su origen en la «Lista de causas de muerte», cuya primera edicion edito el Instituto

Internacional de Estadistica en 1893. La OMS se hizo cargo de la misma en 1948, en la sexta

edicion, la primera en incluir también causas de morbilidad. A la fecha, la lista en vigor es la

CIE-10 de 1992, y se usa a escala internacional para fines estadisticos relacionados con
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morbilidad y mortalidad, los sistemas de reintegro y soportes de decision automatica en

medicina.

El CIE-10 de 1992, al igual que el DSM 1V, incluia el autismo dentro de la categoria
F84.Trastornos generalizados del desarrollo, junto a otras subcategorias, de acuerdo con la

siguiente clasificacion:

e F84.0. Autismo infantil

e F84.1. Autismo atipico

e F84.2. Sindrome de Rett

e F84.3 Otro trastorno desintegrativo de la infancia

e F84.4 Trastorno hipercinético con retraso mental y movimientos estereotipados
e F84.5 Sindrome de Asperger

e [84.8 Otros trastornos generalizados del desarrollo

e F84.9 Trastorno generalizado del desarrollo sin especificacion

En mayo de 2019, la OMS presento la CIE-11 , a partir de enero de 2022 los paises
miembros podran empezar a implantarlo en su Sistema Nacional de Salud. En esta edicion, se
actualizan los criterios de diagnoéstico del autismo en la misma linea del DSM-5, recogiendo el

término Unico de «Trastorno del Espectro del Autismo» e incluyendo en esta categoria:

e Autismo

e Sindrome de Asperger

e Trastorno Desintegrativo Infantil

e Otros trastornos generalizados del desarrollo, no especificados.

En cuanto a las caracteristicas nucleares del TEA, la CIE-11 —al igual que el DSM-5—
las reduce a dos (dificultades para la interaccion y la comunicacion social; e intereses
restringidos y comportamientos repetitivos; eliminando la anterior relacionada con problemas del
lenguaje). Y también afiade la importancia de explorar rasgos sensoriales inusuales, lo que se ha

constatado como algo comun entre las personas con autismo.


https://es.wikipedia.org/wiki/Mayo_de_2019

76

2.4.3 Diferencias entre el DSM-5y el CIE-11.

DSM (American Psychiatric Association) ha de considerarse como herramienta de apoyo para la

codificacion en CIE (Organizacién Mundial de la Salud).

Las diferencias mas importantes entre ambas clasificaciones son:

1. EI CIE-11 aporta pautas detalladas para distinguir entre autismo con y sin discapacidad
intelectual, mientras que el DSM-5 solo sefiala que el autismo y la discapacidad
intelectual pueden darse simultdneamente.

2. EI CIE-11 incluye la pérdida de competencias previamente adquiridas como una
caracteristica a tener en cuenta a la hora de realizar el diagndstico.

3. EI CIE-11 da menos importancia al tipo de juego en la etapa infantil, ya que considera
que este factor varia en funcion del pais o la cultura. En su lugar, pone el acento en los
signos de inflexibilidad en el pensamiento, como la autoimposicion de reglas estrictas.
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CAPITULO Il

RELACION ENTRE EL SINDROME DE DOWN
Y EL. TRASTORNO DEL ESPECTRO
AUTISTA.
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Capitulo I11.

Relacion entre el Sindrome de Down y el Trastorno del Espectro Autista
/Quién de nosotros es lo suficientemente
“normal” como para decidir
lo que se considera “normal o no?

— Andénimo.

El autismo no es una enfermedad mental. Sin embargo, contribuye ciertamente a crear
problemas emocionales y comportamentales que complican la vida en casa, en la escuela y en la

comunidad, y estos problemas no mejoraran si no se aplica el tratamiento adecuado.

Hasta hace poco, muchos profesionales creian que el autismo no podia coexistir con el
sindrome de Down (Ghaziuddin y cols., 1992). Se suponia gque estas personas mostraban una
forma mas grave de deterioro cognitivo pero sin que fuera autismo. Como se analizara mas
adelante, han surgido también otras cuestiones sobre el diagndstico en relacién con la edad de

comienzo.

En la actualidad hay mayor conciencia de que algunas personas con sindrome de Down tienen
también autismo. Esto se debe en buena parte a los esfuerzos de numerosos padres, gestores y
profesionales expertos que han trabajado sin descanso por educar a otros sobre la coexistencia de
este trastorno en algunas personas con sindrome de Down. Quiza la aportacién mas notable sea
la de un volumen del boletin Disability Solutions (vol. 3, n. ° 5y 6), editado por Joan Medlen,
dietista y madre de un hijo que tiene sindrome de Down y autismo. En este volumen se publican
articulos clave de expertos en este campo como son George Capone, Bill Cohen y Bonnie

Patterson.

Debido a que el reconocimiento de que el sindrome de Down y el autismo coexistense

aceptd sélo hace unos pocos afios (y puesto que algunos profesionales dudan todaviade que
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sea posible el diagnostico dual), hemos visto algunos adultos con sindrome de Down que
tienen autismo pero que nunca fueron diagnosticados cuando eran nifios.

El diagnostico de autismo es a menudo extraordinariamente importante incluso para los
adolescentes y adultos. Para las familias, el diagnostico proporciona un nombre y una
explicacion sobre por qué ese miembro de su familia es diferente y por qué puede haber
experimentado una pérdida dramética de funcion desde que era nifio. Hay otras ventajas
importantes. Las instituciones publicas asignan frecuentemente una financiacion adicional a
personas con este diagndstico para que reciban programas y servicios especiales dado que sus
necesidades son mayores. Por ejemplo, pueden disponer de financiacién para terapia de
conducta, comunicacion o entrenamiento en habilidades sociales, areas todas ellas que pueden

reducir en gran medida los sintomas mas debilitadores y aisladores del autismo.

3.1 Caracteristicas propias de las personas con Sindrome de Down y Trastorno del
Espectro Autista

Los expertos clinicos han comprobado que las personas con sindrome de Down y trastorno del
espectro autista (TEA) presentan una alteracion de la capacidad de relacion social algo menor si se
compara con la poblacion que sélo tiene TEA (Lord et al., 2000). Con todo, la mayoria de las
personas con sindrome de Down y TEA muestran déficits importantes en las habilidades
sociales, sobre todo en las areas de la empatia y de la sensibilidad hacia los demés. A este
respecto, se comportan mas como los que tienen TEA y menos como los que tienen sindrome de
Down, que por lo general son muy sensibles hacia los demas. IrGnicamente, pueden derivarse
algunas consecuencias negativas de su mayor capacidad de relacion social. Algunos padres
piensan que esto puede confundir a los clinicos y contribuir a que sean mas lentos o remisos en el

diagndstico de TEA en las personas con sindrome de Down.

Hemaos observado también que las personas con sindrome de Down y TEA tienden a tener
déficits mas importantes en el funcionamiento cognitivo y en el lenguaje expresivo, si se los
compara con otros que sélo tienen TEA. Por ejemplo, la mayoria de los nifios con sindrome de

Down y TEA tienen retraso mental, lo que no es el caso de todos los nifios Gnicamente con TEA.
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Ademas, la mayoria de los nifios con sindrome de Down y TEA tienen problemas en la
articulacion del habla ademas de otros problemas de comunicacidn, lo que de nuevo no ocurre
necesariamente en los individuos que sélo tienen TEA.

Aparte de estas diferencias en la capacidad de relacion social, funcionamiento intelectual y
habilidades del lenguaje, los nifios con sindrome de Down y TEA tienden a ser diagnosticados
mas tarde que si sélo tuvieran TEA. De acuerdo con la cuarta edicion revisada del Manual
diagnéstico y estadistico de los trastornos mentales (DSM-IV-TR), los sintomas del autismo deben
estar presentes antes de los tres afios para poder hacer el diagnostico. Sin embargo, a menudo los
padres de los nifios con sindrome de Down comunican haber observado sintomas de autismo por

primera vez alrededor de los cinco o seis afios o incluso tan tarde como a los siete u ocho afios.

Debido a este comienzo comparativamente tardio de los sintomas autisticos en los nifios con
diagnostico dual, se ha discutido si se trata de autismo o de un trastorno desintegrativo infantil,
que tiene el mismo conjunto de sintomas que el TEA pero que se diagnostica pasados los tres

afos de edad.

¢Significa esto que los nifios con sindrome de Down no tienen el autismo «clasico»? ¢ Y que en
cambio tienen trastorno desintegrativo infantil? No existen respuestas definitivas para estas
preguntas. Pero algo que debe tenerse en cuenta es que los criterios del DSM- IV-TR no son
aplicables al cien por cien a las personas con sindrome de Down. Por ejemplo, hemos tenido que
adaptar los criterios del DSM-1V-TR para diagnosticar la depresion, la ansiedad y los trastornos
psicoticos en las personas con sindrome de Down. Quiza tengamos que adaptar los criterios para
el TEA para una edad mas tardia en esta poblacién con el fin de ajustar mejor su patrén de
sintomas. Como observd Capone en su articulo deDisability Solutions sobre sindrome de Down y

TEA: «Si se parece a un pato, grazna comoun pato... sadivinas lo que es?».

En términos practicos, como clinicos que tratamos a adolescentes y adultos, nos preocupa
menos la edad de comienzo y mas el cémo podemos ayudar a que reciban el tratamiento y

servicios que necesitan. Con este objetivo, el diagnostico de trastorno del espectroautista es
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comprendido por mucha mas gente que el trastorno desintegrativo infantil, y portanto es mas

probable que conduzca hacia los servicios y tratamientos adecuados.

3.2 Sintomas de autismo en las personas con sindrome de Down.

Como ya se ha mencionado, las personas con trastornos del espectro autista tienen especial
dificultad en tres areas: a) las habilidades de la comunicacion; b) las habilidades sociales, y c)
intereses y conducta que se manifiestan de forma repetida y ritual. Puesto que las personas con
sindrome de Down que no tienen autismo pueden presentar también algunos problemas en estas

areas, es importante comprender qué es normal y qué no lo es en alguien con sindrome de Down.

» DETERIORO EN LA COMINICACION Y EN LAS HABILIDADES SOCIALES

Las personas con TEA muestran deterioros tanto en el lenguaje expresivo como receptivo. Es
decir, tienen problemas tanto para expresarse a si mismos ante los demas como para
comprender lo que los demas dicen. Las personas con sindrome de Down y TEA muestran
también este tipo de alteraciones, pero tienden a tener mas problemas con la articulacién del
habla, lo que les hace mas dificiles ser entendidos cuando son capaces de comunicar. Las
personas con sindrome de Down que no tienen TEA muestran a veces problemas parecidos con la
articulacion del habla, pero no tienen los mismos problemas en su lenguaje receptivo, y por lo

general son muy buenos a la hora de captar sefiales sociales.

Las personas con TEA tienen dificultad por lo general para comprender los pensamientos y las
perspectivas de los demas. Esto se puede percibir particularmente en una persona con sindrome
de Down porque muchas de ellas presentan una habilidad innata para percibir los sentimientos de
los demas. Incluso personas con sindrome de Down no verbales y con deterioro intelectual
importante parecen tener una sensibilidad hacia los demé&s que no se percibe o, al menos, es

deficiente en cierto grado en quienes tienen sindrome deDown y TEA. Con otras palabras, en las
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personas con doble diagnostico observamos sintomas debilitantes en el area de las habilidades
sociales, algo que no comparten quienes sélo tienen sindrome de Down, con independencia del

nivel de habilidad y funcionamiento que hayan alcanzado.

A menudo las personas con TEA tienen déficit en las habilidades sociales basicas. Pueden
tener también dificultad para mantener el contacto ocular. Muchos no quieren quese les toque ni
estar muy cerca de los demas. Pueden sentirse inseguros e incluso temerosos en situaciones
sociales. Pueden tener también especial sensibilidad frente a estimulos sensoriales (se insistira
maés adelante). Por ejemplo, pueden tener dificultad para tolerar el nivel de ruido que se alcanza
cuando la gente se retne y habla en grupos.

Las personas con sindrome de Down y TEA pueden mostrar su limitacion en la capacidad para
responder a sus padres y hermanos de un modo carifioso y afectuoso. Pueden tener también
grandes dificultades en interactuar con los compafieros, y mas aun para establecer y mantener
amistades. En resumen, los intercambios sociales en muchas personas con TEA estan cargados

de tension y dificultad.

» RESTRICCION Y REPETICION EN LOS INTERESES Y EN LA CONDUCTA

Habitualmente, las personas con sindrome de Down y TEA realizan conductas motorasde
forma repetida. Por ejemplo, muchos palmean las manos o hacen movimientos corporales que se
ven por lo comdn en la gente con autismo. Pueden también repetir vocalizaciones poco normales
como zumbidos o sonidos de vibracién. Ademas, muchos se muestran preocupados con ciertos
objetos inanimados como son los cordones de los zapatos, bolsasde papel u otros objetos con los
que la gente no suele jugar. Puede jugar también con juguetes de manera muy restringida y
convulsiva, como por ejemplo colocar los cochecitos de juguete y los soldaditos en filas

perfectas.

Muchas personas con sindrome de Down y TEA ven peliculas una y otra vez o realizan ciertas

tareas de forma repetida, como el ordenar su mesa, abrir y cerrar las puertas de la casa o colocar
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los muebles de formas que no tienen sentido. Muchos también conservan objetos, incluidos

algunos poco corrientes como mallas o productos especificos de papel.

Es importante tener en cuenta que las personas con sindrome de Down que no tienen TEApueden
mostrar también algunas de estas formas de movimientos repetidos o de conductas compulsivas.
Pero por lo general no las tienen con el mismo grado o intensidad que quienes ademas tienen TEA.
Y lo que es mas importante, tampoco tienen los problemas serios de comunicacién y habilidades

sociales que muestran los que tienen sindrome de Downy TEA.

> OTROS SINTOMAS

De caracter sensorial.

En las personas con sindrome de Down y TEA puede estar deteriorada la capacidad de captar y
procesar los estimulos sensoriales. Alcanzan particular importancia: a) la capacidad para
comprender donde se encuentra el cuerpo en relacion con el ambiente; b) el control del
equilibrio, y c) el estimulo tactil a través de la piel. La persona puede ser sensible al ambiente de
una manera dificil de comprender. Por ejemplo,conforme un roce suave por parte de alguien
suele proporcionar confianza para la mayoria de la gente, puede resultar amenazante para la
persona con TEA. Pueden tener sensacion vertiginosa, deslumbramiento con las luces,

hipersensibilidad a los sonidos u otras respuestas sensoriales poco frecuentes.

De carécter conductual.

Las personas con diagndstico dual de autismo y sindrome deDown pueden tener conducta
autolesiva, pueden mostrar también aumento de ansiedad, irritabilidad, hiperactividad, problemas
de atencion, importantes trastornos de suefio que no guardan relacion con la apnea del suefio u
otros problemas médicos, rituales y conductas compulsivas y dificultades en los periodos de

transicion.
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3.3 El diagnostico del Autismo en un adulto con Sindrome de Down

Si se sospecha que un adolescente o adulto con sindrome de Down tiene autismo, el proceso de
diagnostico es similar al de cualquier otro trastorno. La evaluacion completa yexhaustiva
exige que se considere y se descarte cualquier otra explicacidn de la conducta deesa persona. Por
ejemplo, se realizara una exploracién fisica completa para descartar todoslos problemas de salud
que pudieran ser origen de este cambio de conducta. El estrés intenso en el ambiente puede ser
también causa de que aparezca una conducta caracteristica deautismo. Puede haber también otras
explicaciones menos evidentes, como son las relacionadas con la cultura y lengua de una persona.
Por ejemplo, un psicologo o un médico de habla inglesa pueden atribuir los problemas sociales y
de comunicacidn al autismo cuando el problema simplemente esta en la falta de familiaridad con el
inglés (Geisinger y Carlosn, 1992).

Descartadas otras posibles explicaciones, el paso siguiente es recurrir a un profesionalo
equipo de profesionales que tengan formacion y experiencia en la evaluacion de la presencia de
los tres déficits principales de los TEA descritos anteriormente. Lo mejor es que la familia trate
de localizar un centro cuyo equipo tenga experiencia con el autismo y, a ser posible, con el
diagndstico dual de autismo y sindrome de Down. Si usted tiene en su familia un miembro que
muestra las conductas descritas en este capitulo, debe buscar ayuda entre los profesionales
experimentados en su comunidad. Las organizaciones locales de padres que atienden a personas
con TEA y sindrome de Down pueden proporcionarle nombres de centros locales o de

profesionales que diagnostican y tratan el autismo.

El problema en el diagndstico es conseguir una historia que contemple la nifiez del adulto con
sindrome de Down que se sospecha gue tiene autismo. Si usted, como padre 0 madre, trae a su
hijo para evaluacion, sus observaciones y experiencia sobre su hijo son esenciales para cualquier
diagndstico. Adicionalmente, seran muy Utiles cualquier registrou observacion documentados
por parte de los profesores y cuidadores. Lo mismo es cierto en cuanto a las pruebas o
evaluaciones realizadas por médicos y profesionales psicologos. Todos estos registros ayudan a
menudo a mostrar un patron de conducta que ayuda extraordinariamente a diagnosticar el

trastorno.
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Ademas, algunas familias desean contribuir con cintas de video o peliculas para mostrar la
conducta de la persona. Esto puede ser especialmente (til si la persona muestra su conducta en
momentos o lugares especificos, o si la conducta aparece de forma intermitente o en respuesta a
ciertos estimulos como pueden ser un centro comercial, una reuniénsocial, etc. Son también muy
utiles si la persona con sindrome de Down tiende a mostrar- se «perfecto» (es decir, a actuar
normalmente) en ciertas situaciones, como cuando los padres quieren que muestre al doctor

algunas de sus conductas problematicas.

3.4 TRATAMIENTO
Se han escrito muchos volumenes sobre las estrategias a seguir para tratar la conductay ayudar al

aprendizaje de personas con TEA. S6lo podemos empezar a mencionar o aludir algunos de los
métodos que, segin nuestra experiencia, pueden ser Utiles para los adolescentes y adultos con el

diagnostico dual de autismo y sindrome de Down.

> Enfoques conductuales

AYUDAR A QUE EL ADULTO SE MANEJE CON SUS PROBLEMAS SENSORIALES

Como se ha descrito anteriormente, las personas con autismo pueden tener reacciones poco
comunes a las miradas, sonidos, olores y otras sensaciones del ambiente. Es muy importante
apreciar esta diferencia para comprender y ayudar al individuo. La evaluacion de la integracion
sensorial por parte de un terapeuta ocupacional cualificado puede ayudarmucho a comprender las
necesidades de la persona y para desarrollar estrategias Utiles para tratar estos problemas. Por
ejemplo, muchas personas que tienen problemas de integracion sensorial pueden beneficiarse de
una «dieta sensorial», que es una lista de tareas relaciona- das con los sentidos (p. €j., el uso de

una manta que pese, cepillos para la piel, etc.).

Las estrategias y actividades que se recomiendan pueden avanzar notablemente en el esfuerzo
por conseguir que uno se sienta comodo, aumentando su deseo por cooperar en las tareas de la

vida diaria y del aprendizaje en los ambientes de casa, la escuela o el traba- jo. Puede ser (til
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también consultar al terapeuta ocupacional sobre la manera de adaptar el ambiente para hacerlo
mas atractivo a la persona con autismo; por ejemplo, eliminar luces que hacen ruido, o imaginar

qué tipo de sonidos le tranquilizan mejor.

» OFRECER ESTRUCTURACION Y COHERENCIA

Los adultos con sindrome de Down y autismo normalmente se benefician de un ambiente
estructurado. La rutina es importante. La estructura les ayuda a controlar su dia a dia. Por lo
general responden mejor a imégenes o apoyos visuales que a palabras dichas o escritas.
Calendarios y horarios en iméagenes les ayudan a comprender y a darse cuenta de lo que va a
suceder a lo largo del dia. Sin esta comprension, la persona puede sentirse mas frustrada e
irritable. Aun después de haber aprendido la tarea, la persona puede seguir necesitando el apoyo
de un horario con iméagenes visuales. En el libro Activity Schedules for Children with Autism, de
Patricia Krantz y Lynn McClannahan, puede aprender maneras Utiles de elaborar horarios con

iméagenes, de gran ayuda para las personas con autismo (Woodbine House, 1999).

La coherencia en el modo de hacer y explicar las tareas es otra caracteristica que beneficiay
agrada. Por ejemplo, puede ser til que los cuidadores ensefien las tareas del mismo modo cada
dia. Por ejemplo, si son varios los familiares o los cuidadores de una residencia que deben
ensefar una tarea determinada, sera oportuno dar a cada uno el esquema escrito de la tarea con el
fin de asegurar la debida coherencia y la necesaria estructura en las tareas de aprendizaje. Resulta
atil también dar a la persona el tiempo necesario para procesar lo que se le requiere y para que
calcule qué necesita para realizar esa tarea. El reducir también otros estimulos anima a la

persona a concentrarse en su tarea.

Es muy importante compartir la informacion con toda la gente que de forma regular interactta
con la persona. Esto aumenta la probabilidad de que el ambiente sea sensible deuna manera

constante. Por ejemplo:
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Los padres de Adam han escrito un breve libro sobre Adam. Han sefialado una lista de
conductas tipicas con las que normalmente trata de comunicar con su conducta, y de qué modo
la familia suele responder. El personal de su programa de dia revisa de forma regular esta
informacion, y se instruye a los nuevos miembros del personal sobre el uso de este libro. Su
manejo resulta muy beneficioso para Adam, ya que se siente mas feliz y menos frustrado cuando
los miembros del personal actan con coherencia. Ademas, estos pierden menos tiempo
enfrentandose con conductas problematicas, y pasan mas tiempo ayudando a Adam y demas

personas del programa de dia a aprender y participar en las actividades.

» MANEJAR LAS TRANSICIONES

Debido a la fuerte confianza con que se apoyan en los compulsivos, ritualistas y repetitivos
patrones de conducta, las fases de transicion de un suceso a otro pueden resultar muy
problematicas para la mayoria de las personas con TEA. Es muy importante que los demasse den
cuenta de esta caracteristica y la respeten. Ayuda a pasar por esa transicion el colocar «avisos»
(especialmente visuales) de que pronto va a ser hora de cambiar a una nueva actividad. Después,
explicar la transicion a la persona (con imagenes si es necesario) con-forme va ocurriendo puede

reducir la probabilidad de que la persona se resista a realizarla.

> ENSENAR ACERCA DE LAS SITUACIONES SOCIALES

Como se ha sefialado anteriormente, las personas con autismo tienen por lo general gran
dificultad para ponerse en la situacién de otro. Recomendamos ayudarles a que mejoren su
comprensién sobre los sentimientos de los demaés, analizando de qué modo estos sentimientos

guardan relacion con sus experiencias.

Resulta también beneficioso instruirlos de forma sencilla sobre como actuar y qué decir en las
situaciones sociales. Muchos expertos en autismo recomiendan usar «Cuentos socia- les» (Gray,
1993) para ayudar a estas personas a aprender nuevas habilidades sociales. Estos relatos sociales
estan hechos a la medida de modo que ayuden a aprender a manejar una situacion que le resulte

problematica. Un padre, maestro u otro cuidador escribe un relato sencillo que describe la
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situacion y el modo en que el individuo con autismo se maneja con ella de forma adecuada. El
relato es después ilustrado con fotos o dibujos de la persona inmersa en esa situacion. Se lee el
relato a la persona con autismo antes de que se encuentre con la situacion o en otros momentos

propicios para que puedan aprender a partir de ese relato.

> EVITAR EL EXCESO DE INFORMACION

Otro rasgo del trastorno de espectro autista (y del sindrome de Down) es la lentitud del
procesamiento. Las personas que sélo tienen autismo pueden tener problemas para entender a
otros debido a las limitaciones del lenguaje receptivo, a los problemas en captar las sefiales
sociales, etc. Las personas con sindrome de Down y TEA presentan también estas dificultades
pero ademas tienen un procesamiento mas lento debido a su sindrome de Down. Por tanto, es
importante darle a la persona una oportunidad para procesar lo quese le ha dicho o pedido, antes
de darle una nueva instruccion o aviso. Le beneficiara el pre- sentar la informacion de manera
concreta (especialmente en forma visual). Al dar tiempo de espera a la respuesta y al ofrecerle la
oportunidad de que responda un rato después, se evita la sobrecarga de informacion. También se
reduce esta sobrecarga si se limita la informacion a una Unica voz o a una persona.

> ENSENAR EN FUNCION DE SUS HABILIDADES

Para una persona con autismo, con frecuencia resulta dificil aprender nueva informacion. Pero si
se presenta la informacion de manera que le permita utilizar sus puntos fuertes o habilidades,
sera mucho mas probable que el proceso de aprendizaje se consiga con éxito. La utilizacion del
pensamiento abstracto, la imaginacion, la intuicién social, la interpretacion o la respuesta rapida
no son precisamente las cualidades habituales de aprendiza- je en las personas con TEA. El

aprendizaje sera probablemente mas facil y mas completo si:

e Se presenta la nueva informacion de forma visual (p. ej., mostrando cémo se cepillan los
dientes).

< Se presenta la informacion de forma tan concreta como sea posible. Por ejemplo, es mejor
mostrar simplemente los pasos a seguir en el cepillado de dientes que comentar los beneficios

de la higiene oral.
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< Es mejor aprender de forma manual. Las informaciones se absorben mas facilmente si la
persona primero observa y después ejecuta la tarea por si misma.

< Se divide la informacidn en pasos secuenciales que son mas faciles de dominar. Por ejemplo,
aprender a cepillarse los dientes se fragmenta en una serie de pasos: agarrar el cepillo, colocar
la pasta dentifrica, meterlo en el agua, mover el cepillo haciaarriba y hacia abajo, etc.

< Aunque haya varios maestros, no se debe alterar el orden con que se siguen los distintos pasos.
Por eso es tan atil disponer de imagenes que muestren la secuencia delos pasos a seguir.

< Rotar el aprendizaje o repetir la tarea varias veces ayudan a asegurar que se ha aprendido esa

tarea.

Estos sistemas de aprendizaje resultan particularmente eficaces para una persona con trastorno
del espectro autista; incluso mas de lo que cabria esperar teniendo en cuenta sus otras
habilidades.

3.5 Medicacioén

Las personas con trastornos del espectro autista pueden mostrar conductas problematicas,
incluidas la conducta agresiva y la autolesiva. Si los abordajes conductuales antes descritos no
bastan, es necesaria la medicacion. Los anti psicéticos atipicos pueden servir para reducir la
agresion. Los que mas usamos son la risperidona, la quetiapina, la olanzapina, la ziprasidona y el

aripiprazol.

Ademas, la medicacién anticonvulsiva puede ser Util para tratar los problemas conductuales, en
especial la conducta agresiva. También la clonidina puede reducir la agitacion y la agresion.
Si se acompafia un trastorno del estado de &nimo, se utilizaran los antidepresivos. A veces
resultan beneficiosos también los ansioliticos en caso de que los sintomas propios de la ansiedad

compliquen el autismo.

» Apoyo conductual en casa



90

Puesto que la vida con un hijo o adulto con TEA y sindrome de Down puede llegar a ser
tremendamente dificultosa, la familia y los demas cuidadores necesitan apoyos imperiosamente.
Por ejemplo, las casas y centros de trabajo para adultos con TEA y sindrome de Down que mas
éxito tienen son las que ofrecen una proporcion mas alta personal/residentes. Igualmente
relevante es el hecho de que el personal de estos centros ha sido formado en técnicas positivas de
manejo de conductas y en otras estrategias Utiles para apoyar el funcionamiento adaptativo de las
personas con TEA.

Sin al menos una cierta asistencia externa, las familias se pueden sentir abrumadas con los
problemas que significa el tener a una persona con TEA en la casa. Hemos escrito numerosascartas a
las agencias de financiacion estatal para conseguir apoyo de conductas a domicilio para las familias.
Recomendamos que los padres que tengan un adolescente o adulto con diagnéstico dual de
sindrome de Down y autismo encuentren un profesional en su comunidad queesté dispuesto a
hacer lo mismo para ellos. Puede tratarse de un médico, psicologo u otros profesionales que hayan
estado implicados en el diagnostico de su hijo, o profesionales parecidoscon los que haya estado

usted en contacto.
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COMENTARIOS FINALES

Después de todo lo expuesto anteriormente pudimos darnos cuenta que, el TEA y el sindrome de
Down, son la causa mas frecuente de discapacidad intelectual de origen cromosoémico. Si bien al
principio se pensaba que el TEA era muy raro en el sindrome de Down, en la actualidad se
acepta que su presencia en la poblacion con sindrome de Down oscila entre el 5y el 10%, cifras
claramente mas altas que las que se dan en la poblacidn general. La cuestion actual se centra en
reconocer las caracteristicas que pueden diferenciar a las personas con sindrome de Down tipicas
de aquellas que presentan sindrome de Down mas TEA. Varios estudios han descrito que, en
conjunto, quienes tienen sindrome de Down mas TEA muestran un mayor grado de discapacidad
intelectual.

Se puede afirmar que aunque hayan diversidad de factores que dificultan el diagnostico precoz se
ha logrado dictaminar ciertos criterios cada vez mas evidentes y pragmaticos para el diagndstico
y tratamiento diferencial del trastorno del espectro autista, al lograr sumar las diversas miradas
de estudiosos del trastorno autista en la comunidad médica y explicitarlos en el Manual de
diagnostico y estadistico de los trastornos mentales en su version del DSM-V. Donde tales
criterios del DSM-V para los TEA se recomiendan porque se considera que reflejan mejor el
estado del conocimiento sobre el autismo, y favorece al diagnostico precoz de los TEA, asi como
también permite que los padres reciban informacién mas precisa y oportuna para que puedan
advertir tempranamente en sus hijos manifestaciones de un posible TEA en ellos, reciban un

diagndstico y por ende el tratamiento individualizado y pertinente.
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Conclusiones

Los trastornos del espectro autista comienzan en la nifiez. Sin embargo, se consiguen
grandes beneficios al evaluar y tratar adultos con sindrome de Down a los que no se les habia
diagnosticado previamente autismo. Entender los temas caracteristicos que este trastorno
presenta afectara de forma significativa en la atencion que se preste a quien presenta
sindrome de Down y TEA. Deberan considerarse las terapias conductuales, la medicacion y

otras formas de terapia.

En lo posible, se recomienda hacer al menos una visita a un doctor o clinica con
experiencia en el tratamiento de personas con sindrome de Down y autismo. Claramente, hay
mucho que aprender sobre los nifios con SD que tienen un doble diagndstico con trastorno de
espectro autista. Mientras tanto, es esencial que los padres se eduquen y eduquen a otros

sobre el cuadro.

Las familias deben trabajar para construir un equipo de profesionales de la salud,
terapeutas y educadores interesados en ensefiar quien esta interesado en trabajar con su nifio
para promover el mejor resultado posible. Los esfuerzos de investigacion deben ir mas alla de

meras descripciones, identificacion temprana e historia natural.

En conclusion pudimos darnos cuenta que la relacion que existe entre el sindrome de Down y el
Trastorno del espectro Autista es muy brecha, contintan los estudios de esta dualidad, no
obstante consideramos que en menos de cinco afios el porcentaje de esta dualidad en los

trastornos aumentara significativamente.
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