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Nota previa. Este articulo es el dltimo capitulo del libro International Review of Research in Mental Retardation,
vol. 39: Health Issues among Persons with Down Syndrome (2010). Fue ofrecida a la Prof. Susan J. Buckley la opor-
tunidad de que, desde su perspectiva no médica y su profundo conocimiento del mundo del sindrome de Down,
elaborara un andlisis critico y positivo sobre las aportaciones expuestas en este libro por los diversos investigado-
res y expertos biomédicos. Por su interés ofrecemos a los lectores esta versién autorizada.
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LA CONTRIBUCION DE LA MEDICINA

Los progresos en la atencion médica han mejorado sustancialmente la calidad de vida y han
aumentado su duracidn en la mayoria de las personas con sindrome de Down durante los ulti-
mos 40 afios en los paises desarrollados. De hecho, podria afirmarse que estos avances son los
que han marcado la diferencia mds importante en sus vidas y las de sus familias, bien por enci-
ma de de los cambios en actitudes, atencién temprana y oportunidades educativas. Numerosos
autores en este libro indican que las tasas de supervivencia han aumentado, como lo ha hecho
también la duracién de la vida, ofreciendo datos que avalan estos hechos. Los dos avances mds
significativos han sido la llegada de los antibidticos y el desarrollo de la cardiologia pedidtrica,
ya que las dos causas mds importantes de muerte eran las infecciones respiratorias y las mal-
formaciones cardiacas. Ambas entidades pueden ser tratadas ahora con éxito en la mayoria de
los nifios y adultos.

Se han dado dos pasos principales de avance por parte de los clinicos médicos y de la inves-
tigacion clinica. El primero se ha debido a que se ha aumentado la comprension de todo un
elenco de cuadros patoldgicos y se ha mejorado la capacidad de tratarlos en toda la poblacion.
Con otras palabras, los nifios y los adultos con sindrome de Down se han beneficiado enorme-
mente de los avances generales en la atencidn sanitaria a todos los miembros de la poblacidn.
Porque los remedios eficaces son por lo general los mismos para los individuos con sindrome
de Down y para cualquier otra persona que padezca el mismo o similar proceso patoldgico.

El segundo ha sido el creciente interés por conocer el conjunto de necesidades sanitarias
especificas que son mds comunes en las personas con sindrome de Down. Esto permite a los
médicos y a las familias ser mds conscientes y estar mds alertas de los sintomas propios de
estos problemas. Lo que es mds importante, permite ofrecer cuidados preventivos y disponer
de sistemas de deteccion precoz. El desarrollo de Clinicas especializadas en Sindrome de Down
en diversos paises ha proporcionado a los médicos que trabajan en ellas un cimulo de expe-
riencia sobre las atenciones individuales y las necesidades sociales de cada persona con sindro-
me de Down y su familia. Los tratamientos de un problema determinado pueden ser similares
a los que se prescriben cuando aparece en otro ciudadano, pero el patréon de necesidades de
atencidn sanitaria y de su manejo que puede surgir se beneficia de una vision de conjunto espe-
cializada. El Down Syndrome Medical Interest Group (DSMIG) formado por estos médicos con
especial interés en el sindrome de Down fue pionero en la elaboracion de guias de salud pre-
ventiva que han sido después seguidas y desarrolladas por la profesion médica de otros paises.

De ninguna de toda esta informacién disponia yo cuando nacié mi hija en 1969, y no recibio
atencion alguna especializada, ni andlisis, ni servicios de atencién temprana. Cuando nacian
los bebés con sindrome de Down hace 40 afios, frecuentemente sus problemas cardiacos pasa-
ban desapercibidos, o eran identificados pero no operados, y las pérdidas de audicién o las
deficiencias de tiroides quedaban sin diagnosticar. Nosotros tuvimos fortuna porque mi hija no
presento cardiopatia. Tuvo mucosidad nasal permanente hasta los 5 afios pero, por lo demds,
era tan sana como sus hermanos. Nunca ha estado ingresada en un hospital y, hasta que alcan-
z6 los 32 afios, no necesitd ningdn cuidado sanitario especial. (Desarrolld a los 32 afios artritis
en una de sus caderas pero, segtin su especialista, ha evolucionado mds lentamente y ocasiona-
do menor dolor de lo que cabria esperar para una persona con sindrome de Down. El afio pasa-
do desarrolld el sindrome de inflamacioén intestinal que ha respondido de forma excelente a los
mismos fdrmacos que se hubiesen utilizado en cualquier otro paciente). Todo esto me suscita
una pregunta importante: {De qué modo interpretan los padres toda la informacion sobre posi-
bles problemas de salud y sus riesgos?

ALGUNAS NOTAS DE PRECAUCION

La mayoria de los capitulos de este volumen ofrecen revisiones amplias y detalladas sobre la
informacion sobre los problemas médicos que pueden ocurrir en las personas con sindrome de
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Down. Tienden a concentrarse en los que ocurren con mayor frecuencia en esta poblacion, en
comparacion con el resto. Sin embargo, los datos que ofrecen son muy dificiles de interpretar
para un padre. La primera observacion es que muchos de los datos son imprecisos. Las estima-
ciones del riesgo de un problema concreto varian ampliamente de un estudio a otro. Las revi-
siones escritas en este volumen no detallan el tamafio de la muestra y en qué grado represen-
tan a la poblacion de la que se ha tomado la muestra. Ademds, un padre o un médico de fami-
lia necesitan saber la probabilidad de que un nifio concreto adquiera un problema. Yo afirma-
ria que el inico modo de expresar esto de manera comprensible es que el riesgo es 1 de cada x
nifios y adultos (especificando edad y sexo si es posible). Mostrar el aumento de porcentaje en
riesgo carece de sentido para un padre y puede ser innecesariamente muy preocupante. Es nece-
sario que los autores de revisiones y capitulos de cardcter médico —que a menudo escriben para
otros profesionales de la medicina— piensen en cdmo se va a interpretar el significado real y
préctico de la estadistica cuando vayan a escribir para padres y otros profesionales sanitarios.

Los autores de este volumen sugieren con razon que los padres de los nuevos bebés con sin-
drome de Down necesitan una precisa informacion sobre sus necesidades sanitarias. Estaria de
acuerdo si no fuera por lo dificil que resulta en realidad, sin quedar innecesariamente atemori-
zada. A nadie con un recién nacido sin sindrome de Down se le da una lista de la probabilidad
que su hijo tiene de adquirir alguna enfermedad aun cuando pueda adquirirla. Muchos bebés y
nifios pequefios con sindrome de Down son sanos y felices, algunos estin muy enfermos y esto
se verd claramente desde el nacimiento, y otros tienen problemas de gravedad diversa.

Asisti recientemente a una reunion educativa en una maternidad local. La audiencia abarcaba
profesionales sanitarios de diversos rango y especialidad: obstetras, matronas, pediatras, gene-
tistas, y estudiantes de estas especialidades. Su objetivo era actualizar e informarles sobre las
vidas de los bebés y nifios con sindrome de Down, y recibieron informacién por parte de
padres, de especialistas en el cribado prenatal y en ofrecer asesoramiento, y de una pediatra
general. Esta pediatra atiende a los nifios desde el nacimiento hasta los 18 afios. Es una docto-
ra muy atenta y competente y entusiasta en su trabajo con los nifios con sindrome de Down. Sin
embargo presentd un conjunto de diapositivas que sefialaban todas las posibles alteraciones
para las que un nifio con sindrome de Down tenfa un riesgo mayor. Fue extraordinariamente
deprimente, y ciertamente estaba yo ahi sentada pensando que, para quienes le estaban escu-
chando, sélo les serviria para reforzar la idea de que las vidas de esos nifios estdn tan plagadas
de problemas de salud que quizd la solucién de interrumpir el embarazo estaria justificada. Y
pensaba también, ahi sentada, en los 120 nifios pre-escolares que vemos regularmente en cual-
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quier momento en nuestro servicio de atencidn temprana —nifios felices y que se encuentran
bien por lo regular, sonrientes, comunicativos, jugando, en socializacién, muy queridos por su
familia a la que aportan tanta alegria— y me preguntaba cémo podriamos presentar la informa-
cion sobre salud y enfermedad de una manera mds equilibrada, mds precisa, mds real.

No se encuentra enfermo todo nifio con sindrome de Down. No todo nifio presenta multiples
problemas adicionales de salud. Y sin embargo, la lectura de los capitulos médicos de este volu-
men deprimiria a la mayoria de los padres, especialmente a quienes tienen bebés, ya que les
resulta casi imposible elaborar qué es lo relevante para su hijo: cudl es el riesgo real de que su
hijo vaya a tener cualquiera de esos problemas, o mds de uno al mismo tiempo. Y quiz4 todavia
mds importante, tanto las familias sometidas a diagndstico prenatal que han de considerar
sobre la continuidad del embarazo como todos los profesionales que les dan informacién y ase-
soramiento, necesitan una mejor presentacion de toda esta informacion sobre los riesgos de
cardcter médico.

Esto nos lleva a considerar el valor de las bases de datos y registros sobre la salud.
Necesitamos saber como las enfermedades aparecen conjuntamente con el fin de evaluar las
experiencias reales de su salud y la calidad de vida de las personas con sindrome de Down. En
mi experiencia, muchos nifios y adultos son felices y sanos en gran parte. Los temas mds impor-
tantes para la mayoria son el asegurar que reciben la misma atencion sanitaria que el resto de
los ciudadanos, es decir, los programas de vacunacion e inmunizacion recomendados, la vigi-
lanciay el tratamiento de cualquier trastorno de la visién y audicidn, y la vigilancia de la funcién
tiroidea.

Aunque los bebés y los nifios con sindrome de Down tienen un riesgo mayor de sufrir diver-
sas enfermedades, si realmente las sufren o las van a sufrir, los primeros signos serdn sintomas
reales y concretos —por lo general los mismos que cualquier otro nifio experimentaria—y los tra-
tamientos serdn normalmente los mismos. Si existieran posibles diferencias en la respuesta al
tratamiento, el especialista lo conoce y lo tiene en cuenta, como es el caso de los tratamientos
para leucemias y cdncer.

LAS RESPONSABILIDADES DE LOS INVESTIGADORES

Si consideramos ahora los temas relacionados con las personas mayores con sindrome de
Down, resulta oportuna la historia de la demencia. El capitulo sobre la demencia en este volu-
men da una vision muy precisa sobre nuestro actual conocimiento y los hechos demuestran que
s6lo una minoria de adultos presenta demencia al final de sus vidas. Pero recuerdo muy viva-
mente estar sentada en una conferencia a la que acudieron profesionales y padres, y oir a un
patdlogo decirnos que todos, el 100% de los adultos con sindrome de Down, llegarian a tener
demencia, basdndose en un estudio de un nimero pequefio de cerebros. Miré a las caras de los
padres con bebés con sindrome de Down en sus brazos y me senti muy, muy enfadada. Sentf
que si hubiese escuchado esa charla cuando mi bebé tenia s6lo semanas o meses me hubiese
sentido desesperada, y eso era lo que reflejaban los sentimientos de los padres de esa reunion
cuando hablé después con ellos. Sabia que el presentador estaba equivocado ya que he atendi-
do a bastantes personas mayores con sindrome de Down en sus cincuentas, que se encontra-
ban bien y no murieron de demencia.

Debo decir que no fue esa la Gnica ocasion en que he escuchado a investigadores de diferen-
tes disciplinas, presentando sus datos con aparentemente escasa conciencia de los efectos que
su conferencia pueda tener sobre los padres presentes en su audiencia. Sucede demasiado a
menudo. En el ejemplo de la demencia, la informacidn era errdnea pero la conferenciante habia
elaborado supuestos a partir de la anatomia patoldgica que ni siquiera habia contrastado con
quienes atienden a los adultos con sindrome de Down. Era prematuro comentar sobre el signi-
ficado de sus hallazgos en la vida real. En otros ejemplos, la informacién puede ser correcta,
pero el modo en que se presenta carece de sensibilidad y no extrae adecuadamente las implica-
ciones en la vida real para los padres o para los profesionales presentes en la audiencia, que tra-
tan de entender en qué grado es importante esa informacién para sus hijos o las familias a las

30 | REVISTA SINDROME DE DOWN | VOLUMEN 28, MARZO 2011



DE FAMILIAS, MEDICOS Y PERSONAS CON SINDROME DE DOWN

que atienden. Con demasiada frecuencia, no quedan claras las limitaciones de un estudio de
investigacion y si tiene o no validez en términos ecoldgicos. Un ejemplo de esto seria un traba-
jo que trata de reconocer las emociones a partir de fotografias fijas de semblantes. En el
mundo real hay multiples seflales que ayudan a una persona a identificar como se siente otra
persona, desde los tonos de voz a las posturas corporales y el contexto de la situacidn; por
tanto, no estd justificado sugerir que las personas con sindrome de Down tienen menor capa-
cidad de reconocer las emociones a partir de los resultados obtenidos en un experimento con
foto fija.

Si abundamos mds en el ejemplo de la demencia, se puede argumentar que el saber que una
persona estd sometida a un riesgo mayor lleva a conseguir la deteccién y tratamiento precoces
de una enfermedad. Esto puede ser cierto cuando disponemos de criterios precisos de diag-
nostico. Pero no disponemos de ellos en el caso de la demencia, y puesto que el mensaje saltd
hace mds de una década de que toda persona con sindrome de Down tendrd demencia, he visto
muchos ejemplos de adultos con sindrome de Down diagnosticados equivocadamente de
demencia cuando realmente estaban deprimidos, o incluso simplemente poco felices o altera-
dos por un cambio de casa, la pérdida de un ser querido o de un amigo, o la pérdida de un tra-
bajo. Me ha preocupado también leer trabajos en los que los investigadores sugieren que los
efectos iniciales de la demencia y el inevitable declive cognitivo en todas las personas con sin-
drome de Down pueden explicar sus resultados en algunos individuos que se encuentran a
finales de la adolescencia o iniciando su vida adulta.

En resumen, los capitulos de este libro ofrecen a los cientificos y a los médicos un gran con-
tenido de conocimiento util sobre los problemas médicos estudiados y sobre los enfoques
terapéuticos, pero los investigadores y los médicos necesitan considerar como compartir la
informacion con los padres de una manera sensible que sea auténticamente relevante para su
hijo, bien en la consulta del médico o en la presentacion publica en una jornada o conferencia.

INDAGAR PATRONES DE SALUD

Dos capitulos del libro nos ilustran sobre una serie de hallazgos interesantes relacionados con
los patrones de enfermedad en la comunidad y con los efectos de la discapacidad sobre el
empleo y el estado econémico de las familias. Ambos estudios ofrecen revisiones completas
de la actual literatura.

Es importante que los servicios de salud sean conscientes de que los bebés con sindrome de
Down tienen mayor probabilidad de ser prematuros y de bajo peso al nacimiento. Sin embar-
go, el significado de que la media sea de 37,7 en lugar de 38,8 semanas de gestacién puede no
conllevar realmente un aumento significativo de riesgo para la mayoria de los bebés, mientras
que una media de 34 semanas si que podria. Del mismo modo, en relacién con el peso en el
nacimiento, lo que importa es cudntos bebés tienen un peso tan bajo para su edad que pueda
implicarles riesgo de salud o de supervivencia. Los bebés y los nifios con sindrome de Down
son mds bajos y pesan menos durante la mayor parte de su primera infancia. Volvemos de
nuevo a la idea de que hemos de ser cuidadosos al considerar las implicaciones en la vida real
de un hallazgo estadisticamente significativo.

Como los autores de esas revisiones indican, algunas de las otras tendencias que muestran
en cuanto a los efectos de los antecedentes étnicos sobre el nacimiento, tasas de enfermedades
o longevidad habrdn de ser muy bien tenidas en cuenta en términos de las actitudes y los ser-
vicios que habrdn de estar disponibles en las diferentes comunidades, sobre todo si los estu-
dios no muestran consistencia en sus hallazgos.

Por ejemplo, en el Reino Unido la disponibilidad de atencién infantil de alta cualidad ha
mejorado notablemente en la tltima década, y esto ha hecho posible que ambos padres traba-
jen, como es el caso en Escandinavia y otros paises. El consejo que se dé cuando el bebé reci-
ba el diagndstico va a influir sobre la conducta de los padres. Cuando se anima a los padres a
que no cambien sus planes de vida sino que continten tal como lo tenian planeado si el nuevo
bebé que llega a la familia no hubiera tenido sindrome de Down, las consecuencias pueden ser
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diferentes. El nivel educativo y econdmico de la familia, las actitudes, los servicios y los apoyos
econdmicos disponibles en la comunidad, el apoyo de una familia amplia y las caracteristicas
individuales del nifio con sindrome de Down, son todos ellos factores que han de afectar a las
decisiones finales de una familia concreta con un nifio concreto.

Esto hace resaltar una vez mds la dificultad de comprender las implicaciones para una deter-
minada familia a partir de los resultados de encuestas a gran escala. Necesitamos saber real-
mente de qué manera todo ese conjunto de factores sefialados mds arriba, y otros mds, real-
mente aumentan o reducen el estrés y las tensiones a la hora de criar a un hijo con sindrome
de Down, y los efectos sobre la salud, la prosperidad y el empleo. Los efectos de la pobreza, la
contaminacion y la mala vivienda afectardn probablemente a un nifio con sindrome de Down
y a sus familias en la misma direccion que lo hacen para los demds nifios y familias.

DIFERENCIAS INDIVIDUALES

Los factores demogréficos que influyen sobre los nifios y sus familias son probablemente mds
féciles de identificar y cuantificar que las diferencias en las caracteristicas individuales de los
nifios con sindrome de Down. Los estudios de todos los nifios con sindrome de Down en com-
paracién con los nifios que no lo tienen son, sin duda, importantes ya que nos alertan sobre
las posibles diferencias; pero necesitamos hilar muy fino en los andlisis, ya que existe una gran
diversidad en esta poblacion. Importan el grado de las necesidades sanitarias del nifio y su
naturaleza —es evidente que una enfermedad que haga peligrar la vida tiene un impacto muy
diferente al de otra enfermedad aguda pero tratable o incluso al de otra crdnica pero igualmen-
te tratable. La personalidad y las caracteristicas conductuales de los niflos pequefios con sin-
drome de Down varian ampliamente y ejercen un impacto importante sobre las tensiones con
las que se desenvuelven los cuidados al nifio. Las capacidades para aprender y para hablar de
los nifios también varian mucho. Cada nifio y cada adulto es un individuo con los mismos dere-
chos y necesidades que el resto de la poblacion, mds algunas otras adicionales. Todavia hay que
insistir en el mensaje “primero es el nifio” o “primero es la persona”.

Hube de aprender lentamente que mi hija con sindrome de Down era mds parecida que dife-
rente respecto a su otra hermana y su hermano. Esto se fue haciendo aparente poco a poco
cuando alcanzd la adolescencia, desarrolld la pubertad, queria llevar sus jeans a la escuela, sen-
tarse con muchachos en el autobts y escuchar la misma musica de grupos pop como cualquier
otro de su edad. Y esto quedo absolutamente claro cuando se marchd a una vivienda indepen-
diente con apoyo a los 22 afios y se enamord. Deseaba lo que cualquiera a su edad queria, mar-
charse de casa, tener un lugar que fuese su sitio privado, tomar sus propias decisiones (y
aprender de sus equivocaciones), tener una relacion proxima, amorosa, tierna y sexual, gozar
de una vida recreativa significativa y tener un trabajo. Lo ha conseguido en todos los frentes
—siempre con el apoyo necesario.

Un tema que exige una investigacion mds actualizada es la sexualidad. Las referencias cita-
das en este volumen son de fecha de la década de los 1980s. No disponemos realmente de bue-
nos datos cientificos incluso sobre la fertilidad y mucho menos sobre la sexualidad y las rela-
ciones. Mi hija ha manejado con competencia la anticoncepcion mediante la pildora anticon-
ceptiva y mediante el apoyo de un servicio de planificacion familiar propio de su comunidad.
Ciertamente, cuando encontrd y se enamoré de su pareja y tratamos el tema de la sexualidad,
yo insist{ a la familia y los amigos en que el servicio de planificacion familiar era excelente y era
la primera vez que ella recibia un servicio integrador e inclusivo. Los beneficios que mi hija ha
recibido a partir de la experiencia de unas relaciones amorosas me han enseflado también a no
subestimar la competencia emocional y social de los adultos con sindrome de Down.

Otro tema que exige mds investigacion es el diagndstico del autismo en los nifios y adultos
con sindrome de Down. Se estd haciendo cada vez mds frecuentemente el diagndstico dual de
sindrome de Down y autismo, pero tenemos necesidad de conocer sobre la tendencia de que
esto suceda en los nifios con mayor retraso intelectual, asi como saber diagnosticarlo incluso
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cuando los nifios se encuentran social y emocionalmente implicados, es decir, aun cuando no
tengan el déficit social nuclear del autismo.

PROGRESOS IMPORTANTES

He propuesto diversos temas sobre el modo de presentar los resultados, de forma que puedan
ser interpretados correctamente para aplicarlos a un individuo particular segin se trate de un
contexto familiar o clinico. He abogado también por estudios mds complejos que realmente
nos permitan desmigar y detectar los efectos de los diversos ambientes familiares y de las
caracteristicas individuales, de modo que entendamos mejor e incluso predigamos los riesgos
y necesidades de manera individual. Sin embargo, tal como lo indican los capitulos de este
libro, hemos conseguido enormes avances en el conocimiento de las necesidades en la salud
de los nifios con sindrome de Down.

El resultado mds positivo de cuanto conocemos son los programas preventivos y de segui-
miento, ahora posibles, y las guias de salud y de atencién médica actualmente disponibles y
aceptadas en la prdctica médica en Estados Unidos y en otros paises. La informacidn sobre el
aumento de riesgo de diversas patologias es importante para alertar a los médicos a que las
consideren cuando tratan a un paciente con sindrome de Down. Es igualmente relevante que
el médico sepa que hay algunos procesos de importancia, como son los tumores sélidos y
algunas formas de patologia circulatoria, que son menos comunes. Por tanto, su seguimiento
no deberia ser exactamente similar al que se realiza en la poblacion general. Me refiero, por
ejemplo, a la mamografiay a los frotis cervicales que pueden resultar tan molestos y puede que
no estén justificados (aunque la importancia del dltimo ejemplo podria cambiar conforme mds
mujeres adultas con sindrome de Down lleven una vida normal).

EN CONCLUSION

Los avances conseguidos en la atencidn sanitaria para las personas con sindrome de Down han sido
en buena parte el resultado de los progresos en el conocimiento de las enfermedades y en los trata-
mientos eficaces para toda la poblacién. Persiste todavia la necesidad de asegurar que los nifios y,
en particular, los adultos con sindrome de Down tengan realmente acceso a los servicios sanitarios
cuando los necesitan, y que reciban una atencion de igual calidad a la que se ofrece a las personas
sin discapacidad en cada comunidad. No serdn capaces de formular las mismas preguntas ni siem-
pre podrdn dar informacion del mismo modo, por lo que es esencial el apoyo informado y el aseso-
ramiento. El personal en los servicios de vivienda con apoyo necesita estar bien informado, y los
planes de salud y de seguimiento bien dispuestos para todos los individuos.

Persiste todavia también la necesidad de educar a la profesion médica en las necesidades de
atencidn sanitaria requeridas por los nifios y adultos con sindrome de Down. La llegada de
internet deberia facilitar esta educacion, y existen ahora ejemplos sobre el modo en que se pue-
den usar de forma eficiente para educar a los profesionales de la salud (véase Brighter
Tomorrow 2010; Canister Books 2010; Skotko 2010. N. del E.: en espafiol, Canal Down21). Sin
embargo, en mi experiencia, la mayor necesidad radica todavia en educar a los profesionales
sanitarios sobre el potencial de las personas con sindrome de Down. Todavia son demasiados
los padres que se quejan de encontrarse con profesionales que estdn mal informados, con
bajas expectativas, y con visiones generalmente negativas sobre la posibilidad de que los nifios
y adultos con sindrome de Down lleguen a tener unas vidas felices y productivas, capaces de
aportar a sus familias la alegria por toda una vida.

Skotko, B (2010). Online course for health professionals. http://brianskotko.com
Brighter tomorrows. http://brighter-tomorrow.org

Canister books. http://canisterbooks.com/diagnosticbook.php

Canal Down21. Salud y biomedicina: http://www.down21.org
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