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REsuMEN
PALABRAS CLAVE: El sindrome de Down es la cromosomopatia més comun del ser humano a nivel mundial y
también en México, especificamente con una frecuencia de 1 de cada 650 nacidos vivos. Las
sindrome de Down, manifestaciones clinicas son muy variables y dependen en gran medida de la presencia de
trisomia 21, México, diversos factores tanto bioldgicos, sociales y psicoldgicos, por lo que el médico tratante debe
factores sociales, ser consciente de esto y ayudarse de otras especialidades y/o disciplinas, ademas de no solo
factores psicologicos centrarse en la salud del bebé, sino también en la salud de la madre como establece la NOM-

034-SSA2-2013, en México. Esta investigacion se centrd en la recopilacion e integracion de
estos tres aspectos que son primordiales para proceder al tratamiento ideal de cada individuo
con SD; se concluye con que la integracion de personas con SD a la sociedad es de vital im-
portancia porque tiene beneficios para ellos y para el resto de la comunidad.

ABSTRACT

IDown syndrome is the most common chromosomal of the humans being worldwide and also
KEY WORDS: in Mexico, specifically with a frequency of 1 in every 650 births, clinical manifestations are highly

variable and dependent on the presence of biological, social and psychological factors, for
Down syndrome, that reason the treating doctor must be aware and accept help from other specialties and / or
trisomy 21, Mexico, disciplines, besides not only attend the health of the baby, also the health of the mother. This
social factors, research is focused on the collection and integration of these three aspects that are essential

psychological factors

for the ideal treatment of each individual with DS and it concludes with the importance of the
integration of people with SD in the Mexican community that has benefits for them and the rest
of the community.
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INTRODUCCION

Las enfermedades genéticas han acompafado al
hombre durante toda su historia, sin embargo, en tiem-
pos pasados no se tenia el conocimiento ni la tecnolo-
gia para el estudio de éstas.! En 1866, el médico John
Langdon Down establece una descripcion mas detalla-
da del fenotipo de pacientes con Sindrome de Down,
a pesar de sus conocimientos médicos, desconocia la
etiologia de la enfermedad y absurdamente la asocio a
un retroceso en la evolucion del hombre. Ademas, por
los rasgos faciales caracteristicos, John dio el término
“mongolismo” a esta enfermedad.? La ignorancia de la
causa del Sindrome de Down ha llevado a que estas
personas sean discriminadas y menospreciadas por la
sociedad e incluso por el propio personal médico y no fue
sino hasta el afio de 1959 que se descubrié que el Sin-
drome de Down se debia a una alteracion cromosémica.®

Desafortunadamente la discriminacion no terminé
alli, pues aun en la actualidad solo se habla de estas
personas como un objeto de investigacion y en el area
de salud se enfoca solamente en tratar las complica-
ciones que se presentan, ignorando por completo los
aspectos sociales y psicolégicos de estos pacientes.
Por esta razén en el trabajo presente se pretende hacer
una integracion de los aspectos sociales, psicolégicos
y biologicos con el fin de ampliar el area de conoci-
miento del personal médico en dichos aspectos ya que
existe informacién de sobra pero esta es mayoritaria y
meramente bioldgica.

DEsARROLLO

El Sindrome de Down (SD) también llamado trisomia
21, se trata de la anomalia cromosémica mas frecuen-
te y mejor conocida a nivel mundial* se estima que 1
de cada 1000-1100 nacidos vivos tienen Sindrome de
Down en el mundo.® Un estudio realizado en México
construy6 una base de datos con 8,250,375 nacimien-
tos ocurridos en el periodo 2008-2011 a nivel nacional
se diagnosticaron 3,076 casos con SD que represen-
taron el 4.9%, con relacion al total de nacimientos; de
estos, el 96.6% fue en nacidos vivos y el 3.4% en muer-
tes fetales.® La mayoria de los casos (95%) se produce
por una trisomia en el par cromosomico 21, debido a
la no disyuncion meidtica en el dvulo. En ocasiones se
presenta una translocacion robertsoniana entre el cro-
mosoma 21 y el 14 0 22 (4%) y rara vez los pacientes
presentan un mosaicismo, con cariotipo normal y triso-
mia 21 (1%).6

Dentro de los factores de riesgo para Sindrome de
Down se encuentra en orden de relevancia: edad ma-
terna mayor a 35 anos de edad, hijo previo con cromo-
somopatia, padres portadores de cromosomopatia y
antecedentes familiares con cromosomopatia, aunque
recientemente se ha encontrado que también puede

influir la edad paterna mayor de 45 anos.” Dentro del
cuadro clinico del Sindrome de Down se presentan ca-
racteristicas como: retraso mental con un coeficiente
intelectual promedio de 35-70, desarrollo tardio de ha-
bilidades motoras y lenguaje, perfil facial plano, hipo-
tonia, hiperlaxitud, fisuras palpebrales oblicuas hacia
arriba, hipertelorismo, manchas de Brushfield, orejas
displasicas, microdoncia, agenesia dental piel redun-
dante en nuca, cuello corto, manos cortas y anchas con
un solo pliegue palmar, clinodactilia y pie en sandalia. 88

Sin embargo, se debe considerar que una per-
sona con SD ademas de presentar el cuadro clinico
mencionado previamente, también pueden presentar
patologias agregadas, que no necesariamente afec-
tan a todos las personas con SD y son de relevancia
porgue incrementan la morbilidad y/o mortalidad de
los pacientes ya que repercuten en distintos érganos
y sistemas, principalmente cardiopatias congénitas
(persistencia del conducto arterioso, comunicacion
interventricular e interauricular) , problemas auditivos,
visuales (errores de refraccion, estrabismo, catarata),
apnea obstructiva del suefio, alteraciones hematolo-
gicas (anemia, leucemia), atresia gastrointestinal, en-
fermedad celiaca y enfermedad de Hirschsprung.8® La
importancia de las patologias que pueden acompanar
el SD radica en que el presentarlas, se reduce la es-
peranza de vida en los pacientes y es por esto que el
personal médico debe estar preparado para tratarlas,
ademas de reconocer hasta dénde llega su conoci-
miento, y recordar que la atencion para los pacientes
es integral por lo que necesita el apoyo de colegas y
personal de otras disciplinas para el tratamiento de un
solo paciente con Sindrome de Down.

En México la atencion del Sindrome de Down esta
basada en la NOM-034-SSA2-2013'° para la pre-
vencion y control de los defectos del nacimiento tiene
como objetivo dar a conocer los criterios y las especi-
ficaciones para la prevencion, diagnéstico, tratamiento
y control de los defectos al nacimiento.® Bajo esta nor-
ma se toma el primer criterio de atencion : “La atencion
inmediata del neonato con defectos al nacimiento es
prioritaria y debe proporcionarse en todas las unidades
de salud de los sectores publico y privado, ademas de
efectuarse con calidad y humanismo”, cabe mencionar
que la atenciéon no es solo para el neonato sino tam-
bién a la madre."

Ahora bien, ademas de la atencion a distintas al-
teraciones organicas, es importante que los médicos
conozcan como se desenvuelven las personas con
SD en su entorno social, familiar y en su desarrollo psi-
coldgico para proporcionarles un mejor servicio. Los
ninos con Sindrome de Down al igual que todos los
bebés: crecen, cambian, progresan y aprenden desde
los primeros dias de su vida, la Unica diferencia es que
lo hacen lentamente y no de la manera esperada. Para
comprender y describir el desarrollo del nifio, normal-
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mente se divide en cuatro areas: una socioemocional,
de comunicacion, motora y cognitiva. 2

Las primeras manifestaciones del desarrollo social
y emocional se aprecian a edades muy tempranas. Por
lo general los bebés con SD son muy sociales y apren-
den muy pronto a identificar las expresiones faciales, los
tonos de voz y las posturas de quienes lo rodean; con-
forme van creciendo siguen estando pendientes de los
demas tanto de los adultos como de los otros nifios.
Especificamente la comunicacion inicia cuando el bebé
mira y sonrie, después aprende a alternar los turnos en
una conversacion de balbuceos, al hablar de comuni-
cacion nos referimos a todos los medios por los cuales
hacemos llegar nuestro mensaje, pronto las perfeccionan
para usarlas a lo largo de toda su vida. Aunque los nifios
con SD son en general buenos comunicadores, su habla
se desarrolla mas despacio pero a pesar de todo consi-
guen hacer llegar su mensaje de manera satisfactoria.

Acerca del desarrollo motor requiere mayor esfuer-
70 conseguir habilidades motoras debido a la hipotonia
y otras alteraciones que presentan, pero los estudios
han demostrado que la préactica es la clave para lograr
un desarrollo exitoso, la estimulacion temprana es in-
dispensable en pacientes con SD.'®

En cuanto al area cognitiva, anteriormente se pen-
saba que los niflos con SD tenian un retraso mental
severo por lo que no desarrollaban mecanismos de
atencion, actitudes de iniciativa, expresion de su tem-
peramento; sin embargo, los datos actuales permiten
afirmar que la mayoria de los nifos con SD cursan un
retraso mental de grado ligero 0 moderado, incluso
existe una minoria en la que el retraso es tan pequeno
que se encuentra en el limite de la normalidad, por lo
que hoy en dia se tienen otras expectativas respecto a
las habilidades cognitivas de los nifios con SD, las cua-
les repercuten positivamente en su vida adulta.

Ahora bien, el desarrollo sexual de varones y mu-
jeres no es demasiado diferente al que tienen las per-
sonas sin SD, los varones presentan un desenlace
pausado de la pubertad, pero la genitalidad es similar y
cientificamente se ha comprobado que la fertilidad tiene
un indice mas bajo. La pubertad en mujeres es como en
las que no tienen SD, la menarca aparece en promedio
alos 10y 12 afos, e incluso a los 14 anos sin ser anor-
mal, la mayoria tienen ciclos regulares con irregularida-
des menores mismas que se presentan en personas sin
SD y la menopausia sucede después de los 40 afos.
Las mujeres con SD son fértiles y pueden usar cual-
quier método anticonceptivo sin riesgos médicos, pero
la eleccion del método dependera de todos los factores
tanto bioldégicos como psicolégicos y sociales; se de-
bera tener presente la habilidad de usar el anticoncep-
tivo y los posibles efectos secundarios. La esterilizacion
quirdrgica también es opcion para quienes mantienen
una condicion médica estable pero la disponibilidad en

57

mujeres con SD puede ser controlado por leyes del
pais o del estado en que se resida.’® La sexualidad es
una dimension de la personalidad que esta presente
en el comportamiento, es una funcion biolégica y afec-
tiva por lo tanto no existen diferentes sexualidades. Se
sabe que la sexualidad no se reduce a la genitalidad,
sino que implica la capacidad de evolucionar hacia una
relacion en la que se integran distintos aspectos: ena-
morarse, sentir atraccion, desearse, protegerse, tener
un proyecto de continuidad. '

Aclarado esto, podemos entrar a la dimension
reproductora que es la que mas preocupa; en este
caso es absolutamente necesaria la educacion sexual
tanto en relacion al comportamiento como en cuanto
a la anticoncepcion pero respecto a la dimension del
placer que poco se sabe. Necesitamos comprender
que las personas con una discapacidad viven ésta
etapa al igual que cualquiera sin discapacidad, aun-
que claramente, de diferente manera y depende di-
rectamente del grado de discapacidad. Por ejemplo,
las personas con una discapacidad severa tienen un
comportamiento sexual que se limita a la auto-estimu-
lacion ritmica: masturbacion, pero los que poseen una
discapacidad moderada atraviesan por etapas psico-
sexuales en busca de placer que al final se reduce a
la masturbacion sin buscar el coito y por ultimo, las
personas con discapacidad leve o ligera que pueden
acceder a una sexualidad plena siempre y cuando re-
ciban una educacion en este sentido.'”

Entonces, podemos reflexionar que la forma en
que abordaremos, como personal de salud, el ambito
sexual de personas con SD es: primero, reconocer que
tienen sexualidad, después tomar en cuenta la edad
cronolégica, fomentar una educacion que les ayude a
desarrollarse en las diversas etapas procurando que
no queden fijados en ninguna y proporcionandoles in-
formacion pero sobretodo confianza.

En el desarrollo de una persona con SD, la familia
juega un papel importante. Anteriormente, cuando los
padres recibian la noticia de que su hijo naceria con
SD se tenian pensamientos negativos pues implicaria
la ruptura de la estructura familiar y con ello problemas
en la pareja o en toda la familia. Sin embargo, la llegada
de un niflo con o sin SD siempre representa cambios
en la estructura familiar, pues los padres comienzan
con modificaciones en sus sentimientos, en el ambito
laboral y en el social.’® Es importante comprender que
tener un hijo con SD no es ningun impedimento para
tener una buena relacion familiar, al contrario, toda la
familia puede participar en el desarrollo pleno del nifio,
en conjunto con especialistas de la salud. Otro punto
importante que se debe abarcar en los pacientes con
SD y del que poco se habla es el ambito laboral y con
ello su incorporacion a la participacion de la comuni-
dad."™ Dar a los jévenes con SD la oportunidad de tra-
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bajar significa no soélo el salario percibido, sino también
el reconocimiento de su valor social y su aceptacion
como miembros activos de la comunidad, esto les da
la posibilidad de hacer amigos y establecer vinculos
afectivos con personas sin discapacidad.?®

Para proporcionar una ayuda integral a los pacien-
tes con SD se han creado en México fundaciones que
brindan un tratamiento integral para el paciente y su fa-
milia, por ejemplo: la Fundacién John Langdon Down,
lider en México y el mundo, tiene como objetivo brin-
dar atencion médica, psicoldgica y educativa a nifios,
adolescentes y adultos con este padecimiento su mi-
sion es “promover los derechos humanos, la dignidad
y el potencial de las personas con SD mejorando su
calidad de vida” 2" Otra fundacion relevante es Comu-
nidad Down A.C. fue fundada en 1977 por un grupo de
padres de familia con el propdsito de brindarles a sus
hijos un lugar donde pudieran desarrollar plenamente
sus capacidades.?? De igual manera, €l Teleton atiende a
ninos con SD mientras presenten algun trastorno motor
y generaimente hasta que logran la marcha, posterior-
mente son derivados a los centros especializados. En
algunos casos particulares, la edad de atencion se ex-
tiende hasta los 20 afios de edad.?®* Por Ultimo men-
cionaremos la primer Clinica del Sindrome de Down en
América Latina, ubicada dentro del Hospital Pediatrico
de San Juan de Aragdn, se inauguré el 5 de Marzo del
2018, ofrece sus servicios a pacientes hasta los 18 anos
de edad con un manejo multidisciplinario, ademas los
familiares reciben atencién psicolégica y orientacion.?*

Referente a los padres o cuidadores primarios de
quienes padecen SD, Cunningham (2000) sefala que
para desempenar el papel de padres o familiares de
un nino con discapacidad, éstos tienen que desarro-
llar nuevos conocimientos y habilidades ademas de
reconstruir sus ideas acerca de ellos mismos, sus va-
lores y aspiraciones, modificando sus rutinas, lo cual
no quiere decir que su vida se hara precisamente mas
complicada.?®

Frecuentemente se enfrentan a una sociedad con
poca comprension y muchos prejuicios, por lo que los
cuidadores primarios podran tener aspectos psicologi-
cos importantes a considerar y deberan someterse a
situaciones especiales para poder atender a su bebé lo
cual puede generar emociones y sentimientos que les
causen conflicto. Es evidente que las mayores conse-
cuencias e implicaciones las llevara la familia porque es
el nucleo principal en el que se van a desarrollar, pero
no hay que olvidar que la sociedad influye mucho en
todos y cada participante tiene la tarea de buscar un
bienestar comun, que en este caso serfa la integracion,
aceptacion, respeto y armonia.

CONCLUSIONES

Actualmente el SD ya no es un problema, sino una con-
dicién y afortunadamente ahora se han creado diversos
institutos que ayudan a un mejor desarrollo de quien o
padece pero aun hay mucho por hacer. No obstante,
en comparacion con otros paises México ha tomado
una postura esperada, pero qué pasaria si decidiéramos
arriesgar un poco mas, al igual que en paises como Ita-
lia que para el tratamiento de personas con Sindrome
de Down, el estatuto de la AIPD (Associazione ltaliana
Persone Down) establece que esta estrictamente prohi-
bido la creacion de “centros especiales” y declara que
cualquier persona debera integrarse a la sociedad de
acuerdo a sus habilidades cognitivas, refiriéndose a la
integracion escolar. Otro ejemplo es Chile que es facil
de comparar con México puesto que tenemos similitu-
des como: ser paises en vias de desarrollo, en ambos
hay una alta tasa de prevalencia de personas con SD,
pero la diferencia es que en Chile son integrados a la
sociedad y reciben atencion especializada totalmente
gratuita como resultado de esto la mayoria de personas
con SD son miembros activos de la sociedad chilena.

Es evidente que los nifios con SD seran los que
tendran repercusiones psicolégicas que dependen de
como sean educados y tratados. Por lo general, ellos
pueden sentirse molestos o tristes sino reciben un trato
amable o si no se les corresponden adecuadamente,
como cualquiera de nosotros lo haria, lo que buscamos
es motivarlos a realizar diversas actividades que los be-
neficien; sus actitudes son variables y hay que evitar
que caigan en sentimientos negativos.

Adicionado a esto, los padres o cuidadores prima-
rios deberan aprender a tratar con una gran variedad
de profesionales para desarrollar habilidades de ne-
gociacion asertivas para obtener los mejores recursos
para sus hijos. También tienen que desarrollar estrate-
gias practicas de solucion de problemas y mantener
una actitud expectante positiva con su hijo, a pesar de
muchas contrariedades, desaliento y progreso lento. En
este sentido, los objetivos principales de todos los pro-
fesionales implicados en el cuidado y la educacion de
personas con discapacidad deberian ser los siguientes:
entender mejor a la unidad familiar; y tratar de trabajar
de forma eficaz con todos sus miembros. Por lo que
como miembros de una comunidad tenemos la tarea
de crear un mejor entorno para que cada integrante in-
dependientemente de si padece alguna enfermedad o
no, se desarrollen lo mejor posible y ayudarlos; con ayu-
da nos referimos a no discriminar, a no considerarlos
incapaces y tampoco sobreprotegerlos porque tienen
la capacidad para lograr sus objetivos.
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