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Resumen: El estrés en padres de nifios con disca-
pacidad ha sido un handicap continuo segin de-
muestra la literatura cientifica, y mas ain cuando
se trata de una enfermedad rara o poco frecuente.
La trisomia 22 en nacidos vivos se clasifica dentro
de las denominadas enfermedades raras o poco fre-
cuentes. Se evalla el nivel de estrés y las relacio-
nes de pareja en las madres de dos nifias (trisomia
22 y trisomia 21), asi como su perfil evolutivo, an-
tes y después de la aplicacion de un tratamiento de
atencion temprana. Se obtiene un perfil especifico
de la nifia con trisomia 22, caracterizado por un
desarrollo evolutivo atipico en diferentes areas.
Ademas, existen diferencias en el nivel de estrés y
las relaciones de pareja en las madres de las nifias
evaluadas. Se discute la importancia de disminuir
el nivel de estrés en los padres de nifios con disca-
pacidad y se plantea la necesidad de aplicar inter-
venciones tempranas diferenciadas y especificas en
nifios con trisomia 22 en mosaico y en otras enfer-
medades raras o0 poco frecuentes.

Palabras clave: Trisomia 22 en mosaico, trisomia
21, estudio de caso, atencion temprana, relaciones de
pareja, estrés.

La atencién infantil temprana se con-
templa en la actualidad como una atencion
global, prestada al nifio o la nifia y a su fa-
milia en los primeros meses o afios de su
vida, como consecuencia de alteraciones en
su desarrollo, o bien por una situacién de
alto riesgo (Federacion Estatal de Asocia-
ciones de Profesionales de Atencion Tem-
prana-FEAPAT, 2008). Esta atencion con-
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Abstract: Stress experienced by parents of children
with disabilities represents an ongoing obstacle ac-
cording to scientific literature, and more so when
dealing with a rare condition. Trisomy 22 live births
fall into the category of rare diseases. Stress levels
and the dynamics of couple relationships in mothers
with two daughters (trisomy 22 and trisomy 21), as
well as the child’s developmental profile, were as-
sessed, before and after administering early interven-
tion treatment. A specific profile of the child with
trisomy 22 was obtained, characterized by a typical
evolutionary development in different areas. Fur-
thermore, differences in stress levels and in couple
relationship dynamics among mothers of the as-
sessed children were found. The importance of re-
ducing stress in parents of children with disabilities
is discussed, and the need to implement differentiat-
ed and specific early intervention programs for chil-
dren with mosaic trisomy 22 and other rare disorders
is considered.
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siste en un tratamiento psicoeducativo es-
pecializado, ademas de una intervencién
social y sanitaria a través de los servicios
comunitarios y de salud, para influir directa
e indirectamente en el funcionamiento de
los padres, de la familia y del propio nifio
(Pérez-Lopez et al., 2011). En Espafa, al
igual que en otros paises, los nifios que na-
cen con una trisomia 22 suelen ser deriva-
dos a un centro de atencion infantil tem-
prana (Guralnick, 2001; Robles-Bello &
Sanchez-Teruel, 2013a).
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La trisomia 22 fue descrita por primera
vez en 1976 por Zellweger, lonasescu,
Simpson y Burmeister (1976), que publica-
ron la primera revision de casos de trisomia
22 como una entidad independiente, ya que
hasta entonces se consideraba una variante
de la trisomia 21 (Martin et al., 2003). En
1977, algunas investigaciones mostraron la
existencia de diferentes formas de enfer-
medades genéticas, entre ellas la trisomia
22, que podrian involucrar translocaciones
cromosémicas (Bofinger & Soukup, 1977;
Garlinger, McGeary, & Magenis, 1977;
Toomey, Leisti, Szaiay, & Kaback, 1977).
Solo a partir de los afios 80 se han logrado
diferenciar citogenéticamente tres afeccio-
nes diferentes relacionadas con el cromo-
soma 22 y que comparten ciertas caracteris-
ticas clinicas con el cromosoma 21: el SOG
(sindrome de ojo de gato), que correspon-
deria a una duplicacion e inversién del
segmento pericentromérico del cromosoma
22; la trisomia 22 en mosaico y la trisomia
22 total (Raimann et al., 1986).

La trisomia 22 en mosaico es una en-
fermedad cromosomica rara o poco fre-
cuente en el que el cromosoma 22 esta pre-
sente tres veces, en lugar de dos, en algu-
nas células del cuerpo (Sanchez-Teruel,
2011). El término "mosaico" indica que al-
gunas células contienen el cromosoma 22
adicional, mientras que otras tienen el par
de cromosomas normal. La gravedad del
trastorno puede depender del nimero de
células en las que el cromosoma adicional
22 estd presente (Cromosoma 22 central-
C22C, 2012). Este sindrome presenta una
epidemiologia similar entre sexos, grupos
étnicos o clases sociales. Ademas, su inci-
dencia se encuentra entre 1 de cada 30.000
6 1 de cada 50.000 nacidos vivos y en el
6% de los abortos espontaneos siendo, tras
la trisomia 16, la segunda trisomia autoso-
mica mas frecuente (Martin et al., 2003).

La trisomia 22 es claramente identifica-
ble a partir de pruebas genéticas molecula-
res, sin embargo, su diagndstico pasa desa-

percibido por ser poco conocido por los
profesionales de la salud (Garayzabal et al.,
2011), lo que lleva a dificultades en la rea-
lizacion de un diagnéstico diferencial
(Martinez-Motta, Hernandez-Vega & Céza-
rez-Ortiz, 2000). Los sintomas y hallazgos
fisicos asociados con la trisomia 22 en mo-
saico pueden depender del porcentaje de
células que contienen el cromosoma 22 ex-
tra. Asi, las personas que tienen esta en-
fermedad, se caracterizan por un tono mus-
cular débil (hipotonia), discapacidad inte-
lectual y presentan un grave retraso del
crecimiento y del desarrollo (Martin et al.,
2003). Sin embargo, segun Abdelgadir,
Nowaczyk y Li (2013), todos estos sinto-
mas no son comunes en todos los casos de
trisomia 22, ya que existen amplias varia-
ciones interindividuales. Es por ello que re-
sultan de interés todos aquellos estudios
sobre enfermedades raras o pocos frecuen-
tes que puedan ofrecer cierta luz a investi-
gadores y profesionales de la atencién tem-
pranay a sus familias.

De hecho, la familia se contempla como
agente activo dentro del proceso de inter-
vencién temprano (Pérez-Lépez et al.,
2011). Asi, las familias son quienes ejercen
la influencia méas importante en la educa-
cion en las primeras edades. La sensibili-
dad ante las necesidades de los nifios, el
afecto, la comunicacion con ellos, el ade-
cuado establecimiento de normas y la su-
pervision de las actividades infantiles, son
algunas de las caracteristicas principales
en las practicas parentales competentes,
que garantizan el adecuado desarrollo de
los menores (Pons-Salvador, Cerezo, &
Bernabé, 2005). Ademas, existe una con-
ciencia creciente sobre la importancia de
trabajar con las familias, ya que los prime-
ros afios de la infancia son un periodo criti-
co para apoyarlas en sus funciones de cui-
dado, crianza y estimulacién oportuna (Ro-
que, Acle, & Garcia, 2009). Muy a menudo
sigue siendo la madre del nifio o nifia con
discapacidad la que proporciona una mayor


http://www.elsevier.es/es/revistas/clinica-e-investigacion-ginecologia-obstetricia-7/trisomia-22-proposito-un-caso-13050257-casos-clinicos-2003?bd=1#19fe5e14bc0ae8da85438e4c21236ea6
http://www.elsevier.es/es/revistas/clinica-e-investigacion-ginecologia-obstetricia-7/trisomia-22-proposito-un-caso-13050257-casos-clinicos-2003?bd=1#19fe5e14bc0ae8da85438e4c21236ea6
http://www.elsevier.es/es/revistas/clinica-e-investigacion-ginecologia-obstetricia-7/trisomia-22-proposito-un-caso-13050257-casos-clinicos-2003?bd=1#19fe5e14bc0ae8da85438e4c21236ea6

44 M? Auxiliadora Robles Bello, David Sanchez-Teruel y Ana Belén Romero-Prado.

implicacién en esta tarea (Bourke-Taylor,
Howie, & Law, 2010; Pérez-Padilla, Hi-
dalgo-Garcia, &  Menéndez-Alvarez-
Dardet, 2012). De ahi la necesidad de lle-
var a cabo programas de prevencion y
promocién del desarrollo infantil desde el
ambito de la prevencion primaria en aten-
cién temprana, para proporcionar a los pa-
dres informacion y factores de proteccion
que les ayuden a disminuir sus niveles de
estrés parental (Pérez-Lopez, Pérez-Lag,
Montealegre-Ramoén, & Perea-Velasco,
2012; Vite-Sierra & Vazquez-Ramirez,
2014). En concreto, parece ser que la rela-
cion de pareja entre los padres es una de las
variables, externas al nifio, que mas influye
sobre el nivel de estrés parental (Norling &
Broberg, 2013).

De ahi que, en este estudio se pretenda
dar a conocer una enfermedad de baja fre-
cuencia, como es la trisomia 22 (T22) en
mosaico, y ver su evolucidn tras la inter-
vencion en un programa de atencién tem-
prana y compararla con una cromosomopa-
tia mas frecuente, como es la trisomia 21
(T21) en mosaico o sindrome de Down, pa-
ra ayudar a establecer, si son necesarias
pautas de intervencién diferenciales entre
diversas cromosomopatias. Mas especifi-
camente se trataria de: 1°) identificar la
evolucion del funcionamiento de los siste-
mas padres-hijos en dos trisomias en mo-
saico (T21 y T22), 2°) identificar como in-
fluye la relacién de pareja en la evolucion
infantil, y 3°) difundir todo lo relativo a es-
te sindrome (T22), casi desconacido, por lo
gue se quiere comparar la evolucién del ca-
so de trisomia 22 en mosaico con el desa-
rrollo de una nifia con trisomia 21 en mo-
saico, y observar las diferencias tras reci-
bir el mismo tratamiento.

Meétodo
Participantes

La muestra estd constituida por dos ni-
fias que han sido diagnosticadas, segun el

Manual Descriptivo de la Organizacion
Diagnostica para la Atencion Temprana-
ODAT, como factores bioldgicos de riesgo,
en concreto factores genéticos cromosémi-
cos (Federacion Estatal de Asociaciones de
Profesionales de Atencion Temprana y Mi-
nisterio de Sanidad y Politica Social,
FEAPAT y MSPS 2008). Las participantes
son una nifia con una alteracion cromosoé-
mica frecuente, con trisomia 21 en mosaico
0 con sindrome de Down (de aqui en ade-
lante T21) y otra nifia, con una trisomia 22
en mosaico infrecuente (de aqui en adelante
T22), junto con sus madres y padres. Pro-
ceden ambas de un centro de atencion in-
fantil temprano-CAIT, donde han sido de-
rivadas por su pediatra para recibir trata-
miento. Las dos nifias tienen la misma edad
cronolégica en el momento de la evalua-
cién (ver Tabla 1). Se solicité autorizacion
escrita a ambos padres para poder observar
y participar en la evaluacion y el tratamien-
to de las nifias y los padres firmaron un
consentimiento informado, en el que que-
daban detalladas las bases de este estudio:
evaluacion y pruebas aplicadas y objetivos
gue se perseguian en cumplimiento de la
Declaracion de Helsinki y la Ley de Pro-
teccion de Datos de Caréacter Personal
15/1999. Ademas, este trabajo fue aproba-
do por el comité de bioética de la Universi-
dad de Jaén.

Instrumentos

El Brunet-Lézine Revisado (Escala de
Desarrollo Psicomotor de la Primera Infan-
cia; Josse, 1997) es aplicable a nifios y ni-
fias de 0 a 30 meses con el objetivo de eva-
luar el nivel madurativo del nifio en las
cuatro areas que explora: area de Psicomo-
tricidad, donde se valora el control postu-
ral/motor; area cognitiva, donde se valora
la coordinacién 6culo-motriz (cognicion-
percepcidn); area del lenguaje, donde se
valora el lenguaje y la comunicacién y el
area social, donde se valora la sociabilidad
y la autonomia. Permite obtener una edad
de desarrollo y un cociente de desarrollo
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Tabla 1. Datos sociodemogréficos de las nifias participantes

Trisomia 21 en mosaico

Trisomia 22 en mosaico

Género Mujer Mujer
Edad pretest 2 meses 2 meses
Edad postest 12 meses 12 meses
N° de hermanos 1 1
Orden de nacimiento 2 2
Reciben atencién temprana Si Si
Tipo de municipio Pueblo cercano a capital Pueblo cercano a capital
Edad de los padres Madre 36 Madre 36
Padre 37 Padre 34
. Madre si Madre si
Trabajan Padre si Padre si
Nivel de estudios Medio Medio
Consejo genético prenatal No Si

global del nifio, asi como una valoracion
parcial de la edad de desarrollo y del co-
ciente de desarrollo del nifio en cada una de
las areas exploradas.

indice de Estrés Parental (PSI; Abidin,
1995, validacion de la escala a poblacion
espafiola, s6lo con mujeres, de Solis &
Abidin, 1991). Este cuestionario de autoin-
forme esta constituido por 36 afirmaciones,
en las que las madres deben responder en
una escala tipo Likert de 5 puntos (desde
muy de acuerdo a muy en desacuerdo).
Pretende evaluar el estrés que se experi-
menta en el ejercicio de la paterni-
dad/maternidad, asumiendo que éste puede
producirse por las caracteristicas de los pa-
dres, por ciertos rasgos conductuales del
nifio y/o por variables situacionales que se
relacionan directamente con el rol parental.
Este cuestionario consta de tres subescalas:
Malestar Paterno (MP), Interaccién Dis-
funcional Padres-Hijo (IDP-H) y Nifio Di-
ficil (ND). La subescala de Malestar Pa-
terno (MP) (items del 1 al 12) determina el
malestar que experimentan los progenitores
al ejercer el papel de padres, provocado por
factores personales que estan directamente
relacionados con el ejercicio de las funcio-
nes derivadas de este papel (sentido de
competencia, tensiones asociadas con las
restricciones impuestas a otras funciones
que desarrollan, conflictos con el otro pro-

genitor, falta de apoyo social, depresion,
etc.). La subescala de Interaccion Disfun-
cional Padres-Hijo (IDP-H) (items 13 al
24) se centra en la percepcion que los pa-
dres tienen del grado en que su hijo satisfa-
ce 0 no las expectativas que tenian sobre él
0 ella 'y del grado de reforzamiento que su
hijo les proporciona como padres. La terce-
ra escala se denomina Nifio Dificil (ND)
(items 25 al 36), y es una escala que ofrece
una valoracion de como perciben los pro-
genitores la facilidad o dificultad de con-
trolar a sus hijos, en funcion de los rasgos
conductuales que poseen. Se muestran los
tres primeros items de la escala PSI en es-
pafiol por subdimensiones: Malestar Pa-
terno (MP): “1. A menudo tengo la sensa-
cién de que no puedo controlar muy bien
las situaciones”, “2. Siento que dejo mas
cosas de mi vida de lo que nunca imaging,
para satisfacer las necesidades de mi(s) hi-
jo(s)”, “3. Me siento atrapado por mis res-
ponsabilidades como madre/padre”. Inter-
accion Disfuncional Padres-Hijo (IDP-H):
“13. Mi hijo casi nunca hace cosas que me
hagan sentir bien”. “14. Casi siempre sien-
to que mi hijo me quiere y que quiere estar
cerca de mi”, “15. Mi hijo me sonrie mu-
cho menos de lo que yo esperaba”. Niflo
Dificil (ND): “25. Mi hijo parece llorar y
guejarse mas a menudo que la mayoria de
nifios”, “26. Mi hijo generalmente se des-



46 M? Auxiliadora Robles Bello, David Sanchez-Teruel y Ana Belén Romero-Prado.

pierta de mal humor”, “27. Siento que mi
hijo es muy caprichoso y se enoja con faci-
lidad”. El nivel de fiabilidad (alfa) para ca-
da una de las subdimensiones en su version
corta en espafiol fue .87 (Malestar Paterno),
.80 (Interaccion Disfuncional Padres-Hijo)
y .85 (Nifio Dificil).

Escala de Ajuste Diadico-EAD (Spa-
nier, 1976; utilizada la adaptacién de San-
tos-Iglesias, Vallejo-Medina y Sierra,
2009). Es una escala que mide el ajuste en
la pareja a través de 13 items, en tres
subescalas diferentes: Consenso, Satisfac-
cién y Cohesion, y una escala total. En es-
te estudio, y por razén de espacio, solo se
utilizara la puntuacion total. El punto de
corte en esta escala es de 44 puntos, donde
a mayor puntuacion mayor ajuste en la pa-
reja. Segun los autores (Santos-lglesias,
Vallejo-Medina y Sierra) los valores de
fiabilidad de consistencia interna para la
escala compuesta por 13items fueron .83
para la escala total, y .73 para Consenso,
.70 para Satisfaccion y .63 para Cohesion.

El Programa para la estimulacién del
desarrollo infantil de Zulueta y Molla
(2006) fue desarrollado para estimular el
desarrollo y esta estructurado de forma que,
ademas de servir como guia para los profe-
sionales que trabajan en el campo de la
atencion temprana, pueda ser (til a los pro-
fesionales de escuelas infantiles y a las fa-
milias. Es aplicable desde los 0 hasta los 4
afios y se presentan, ordenadas evolutiva-
mente en un inventario, algunas de las
principales adquisiciones del desarrollo del
nifio a lo largo de sus primeros afios. Inclu-
ye un inventario del desarrollo, fichas de
estimulacion en las &reas motora, percepti-
Vo-cognoscitiva, de lenguaje y social y ma-
terial didactico. Para ello, se llevard un
programa individual con cada sujeto, ajus-
tado a su edad, nivel y necesidades. La
atencion ira dirigida a potenciar las areas
cognitiva, motora, fomento de la autonomia
y de comunicacion del nifio y con las fami-
lias para hacerlos participes en todo mo-

mento, en el proceso de intervencion. Las
sesiones son impartidas individualmente
con una duracion de 45 minutos y llevadas
a cabo utilizando recursos variados y me-
todologia adecuada a cada area y objetivo
evolutivo.
Disefio

Este estudio es cuasiexperimental (pre-
post), en el que se evalla el indice de estrés
parental antes y después de la aplicacion
del tratamiento en atencién infantil tempra-
na, asi como el nivel de ejecucion de las
nifias en la escala de desarrollo, comparan-
dose ambas situaciones (pre-post). Se con-
sidera un estudio cuasiexperimental porque
las participantes no se han asignado al azar
a las condiciones de la variable indepen-
diente. Se trata de un estudio de caso Unico.

Se trabaja con la puntuacién de ganan-
cia simple, para obtener la diferencia entre
ambas situaciones de medida (la diferencia
entre el pos-test y el pre-test). Por protoco-
lo médico, los nifios con alteraciones cro-
mos6micas son derivados por el pediatra a
un programa de atencién infantil temprana
para recibir tratamiento, por lo que no hay
nifios en la Comunidad Auténoma de resi-
dencia con este tipo de patologias que no
estén siendo tratados (Consejeria de Salud,
2006). Ademas, dado que la cromosomopa-
tia 22 es infrecuente, al no encontrarse da-
tos de prevalencia de cualquier tipo de tri-
somia 22 en mosaico y los Unicos datos
cuantificados son de la trisomia 22g11.2
(ORPHANET, 2011), no se pueden realizar
comparaciones. Por ello no resulta ético ni
utilizar un grupo control ni un grupo de es-
pera con respecto a las cromosomopatias
en Espafia, ya que por definicién la aten-
cién temprana debe implementarse en
cuanto se detecta la necesidad o en su de-
fecto lo antes posible (FEAPAT, 2008; Ro-
bles-Bello & Sanchez-Teruel, 2013a).

Procedimiento

En primer lugar, se contacta con el
CAIT para proponer un proyecto de eva-
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luacion del perfil de desarrollo evolutivo de
una enfermedad rara o poco frecuente, co-
mo es la trisomia 22 (T22) y comparar con
una trisomia 21 (T21) frecuente, ambas en
mosaico. A la vez se solicita valoracion del
estudio al Comité de Bioética de la Univer-
sidad de Jaén. Una vez que se conceden to-
dos los permisos necesarios, se contacta
con las familias para solicitar su consenti-
miento y realizar la evaluacion en los dos
€asos.

A las dos nifias se les evalGa a los 2 me-
ses de edad cronolégica, mediante el Bru-
net-Lézine (Josse, 1997), se procede a lle-
var a cabo el proceso de intervencion, utili-
zando el programa para la estimulacién del
desarrollo infantil de Zulueta y Molla
(2006) vy, posteriormente, se vuelve a eva-
luar de nuevo a las dos nifias, 10 meses
después, momento en el que las nifias con-
taban con 12 meses de edad.

Para evaluar a las madres y padres e
identificar el nivel de estrés en las relacio-
nes con sus hijas, se aplico el indice de Es-
trés Parental en su version corta (PSI; Abi-
din, 1995, version en espafiol de Solis &
Abidin, 1991) y para valorar sus relaciones
de pareja se aplicd la Escala de Ajuste Dia-
dico-EAD (Spanier, 1976; utilizada la
adaptacion de Santos-Iglesias, Vallejo-
Medina & Sierra, 2009). Los padres cum-
plimentaron los cuestionarios al llegar al
Servicio de Atencion Infantil Temprana vy,
posteriormente, tras 10 meses, se volvio a
aplicar a las madres y padres de las nifias
los mismos cuestionarios (PSI y EAD). Sin
embargo, los padres de ambas nifias no
cumplimentaron correctamente el PSI ni en
la fase pre-test ni el fase post test, lo que
determind que se eliminaran los cuestiona-
rios PSI de los padres de ambas nifias. Las
madres se encontraban presentes en las se-
siones de tratamiento temprano. Ambas ni-
fias y sus padres fueron evaluados vy trata-
dos por la misma psicéloga

Resultados

Con respecto al primer objetivo (ver
Tabla 2 y Figura 1), que pretendia observar
la evolucidn del funcionamiento de los sis-
temas padres-hijos en la situacion pre-test,
en la escala PSI, se muestra que en la
subescala interaccién disfuncional padres-
hijo (IDP-H), la puntuacién mas alta es pa-
ra la madre de la nifia con T21 en mosaico,
en comparacion con la madre de la nifia
con T22. En la situacion post-test, la pun-
tuacion mas alta sigue siendo la de la ma-
dre de la nifia T21, por lo que existe un
mayor nivel de ganancia (menor estrés)
tras la aplicacion del tratamiento a su hija
con T21. Por otro lado, no se detecta una
mejora de la madre de la nifia T22, en la
subdimesién malestar paterno (MP) tras la
intervencidn, aunque si existe una leve ga-
nancia en la subescala nifio dificil (ND).
Sin embargo, la ganancia de la madre de la
nifia T21 es muy elevada, tanto en la
subescala malestar paterno (MP) como en
la subescala nifio dificil (ND).

Respecto a los resultados obtenidos so-
bre las relaciones de pareja (Tabla3) parece
ser que los padres de la nifia con T22 pre-
sentan una mayor mejoria tras la interven-
cién temprana en sus relaciones de pareja,
si se comparan las puntuaciones pre-post
de los padres de la nifia con T21.

En lo que se refiere al segundo objetivo,
gue consistia en comparar la evolucién del
desarrollo de las dos nifias (T21 y T22) en
ambas situaciones de medida, se observa
que en la situacion pre-test, post-test y ga-
nancia (ver Tabla 4 y Figura 2), se produce
una leve mejoria en todas las areas de desa-
rrollo por parte de la nifia con T21, en
comparacion con la nifia con T22 tras el
proceso de intervencion. Sin embargo, se
detecta que no existe una gran diferencia
entre la ejecucion de la nifia con T21 y la
nifia con T22, si observamos las puntuacio-
nes globales de la evolucion de su desarro-
llo.
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Tabla 2. Puntuaciones de madres de T21y T22 en PSI (indice de Estrés Parental)

Puntuacion Directas T21

Puntuacion Directas T22

Pre Post Ganancia Pre Post Ganancia
Malestar Paterno (MP) 102 82 20 89 82 7
P . . 213 179 34
Interaccion disfuncional padres-hijo (IDPH) 239 195 ad
Nifio Dificil (ND) 138 115 23 118 101 17

indice de Estrés Parental (PSI)

300

W Interaccion disfuncional padres-hijo
m Nifo dificil

250

O Malestar paterno

200

2o
Q G
S o

sauoloenjung

a
o

o

Pre Post

Familia T22

Famiia T21

Pre Post

Figura 1. Puntuaciones directas obtenidas en el indice de Estrés Parental (PSI) en cada una
de las madres evaluadas en dos momentos distintos, situacion pre-test y post-test.

Tabla 3. Puntuaciones de familia de T21y T22 en EAD (Escala de Ajuste Diadico)

PD MadreT21 PD Padre T21 PD madre T22 PD padre T22
pre Ppost Canan- Pre  Post Ganan- o . o Ganan- Pre Post Ganan-
cla cla cla Cla
Total 34 57 23 47 60 13 38 63 30 49 64 15
saico, hizo que se pensara que podria ser
. L interesante su aplicacién a esta nifia con
Discusion

Este estudio pretende dar a conocer una
enfermedad rara o de baja frecuencia como
es la trisomia 22 (T22) en mosaico
(ORPHANET, 2011), ver su evolucioén tras
la intervencion en un programa de atencion
infantil temprana (AT) y compararla con la
cromosomopatia mas frecuente, como es la
trisomia 21 (T21). El hecho de que los au-
tores de este articulo no hayan encontrado
ninguna investigacion (ni en espafiol ni en
otro idioma), donde se aplique un programa
de intervencion infantil temprano (Zulueta
& Moll4, 2006) a un nifio con T22 en mo-

T22 y ademas comparar su evolucién con
otra nifia con T21 en mosaico, pero fre-
cuente. Ademas, la intervencion se realiza
tanto sobre las nifias como sobre las ma-
dres, quienes asisten a las sesiones para
descubrir el nivel de estrés que experimen-
tan y determinar si disminuye con la inter-
vencion. De esta manera se pretende en la
practica ser fiel a la definicion de AT
(FEAPAT, 2008).

Mientras que el funcionamiento de los
padres ha sido ampliamente examinado en
las familias con un nifio con discapacidad
(por ejemplo, Cuskelly, Chant, & Hayes,
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Tabla 4. Puntuaciones de T21 y T22 con Brunet-Lézine Revisado (Escala de Desarrollo

Psicomotor de la Primera Infancia)

Cociente de Desarrollo T21

Cociente de Desarrollo T22

Areas Pre Post Ganancia Pre  Post Ganancia
Psicomotricidad 3 23 20 3 21 18
Cognitiva 3 18 15 3 18 15
Lenguaje 1 9 8 1 8 7
Social 1 7 6 0 5 5
Evolucion del desarrollo 8 57 49 7 52 45
Evolucién del desarrollo
120 q
100
@ 80 M Pre
_§ 60 H Post
5 40 O Puntuacién de ganancia
g 20
0 T
Trisomia 22 Sindrome de
Down (T21)

Figura 2. Puntuaciones directas obtenidas en la escala Brunet-Lézine en la evolucion del
desarrollo en cada una de las nifias evaluadas en dos momentos distintos, situacion pre-test

2004; Cuskelly, Jobling, Chant, Bower, &
Hayes, 2002; Ricci & Hodapp, 2003), no se
conocen estudios en Espafia donde se haya
valorado la experiencia de los padres de
familias con un nifio con una enfermedad
rara 0 poco frecuente (T22). El examen del
funcionamiento de los padres en determi-
nados grupos etioldgicos hace una impor-
tante contribucion a la literatura, ya que las
experiencias de los padres son diversas,
dependiendo de la causa o pronéstico de la
discapacidad de su hijo, tal y como lo han
planteado estudios previos (Abbeduto et
al., 2004; Fidler, Hodapp, & Dykens,
2000). De ahi, que deba ser particularmente
importante, en el caso de un nifio con una
enfermedad rara o poco frecuente, el cono-
cer de qué manera afrontan los padres este

tipo de situaciones y si es similar o0 no a
otras discapacidades mas frecuentes.

En este sentido, se puede observar que
el nivel de estrés de las madres de las nifias
con trisomia en mosaico (21 y 22), en la
subescala de interaccién disfuncional pa-
dres-hijo (IDP-H), se encuentra dentro del
rango normal (percentil 15 al 80). Sin em-
bargo, si comparamos los resultados de las
madres de ambas nifias en la fase pre-test,
es la madre de la nifia con T21 la que
muestra un mayor nivel de estrés, compa-
randola con la madre de la nifia con T22. El
diagndstico prenatal inicial en nifios con
T22 en mosaico suele ser, en el mejor de
los casos, poco esperanzador para los pa-
dres y, en el peor, se plantean prondsticos
médicos asociados a una alta mortalidad
postnatal. El que existan en Espafa recur-



50 M? Auxiliadora Robles Bello, David Sanchez-Teruel y Ana Belén Romero-Prado.

sos sociales y sanitarios especializados, ac-
cesibles y semi-gratuitos, que ofrezcan AT
a los nifios y counselling genético a sus
familias, asociados a una intensa esperanza
de supervivencia en padres de nifios con
prondsticos reservados, podria explicar los
resultados obtenidos, en linea con lo plan-
teado en estudios anteriores (Garayzabal et
al., 2011; Martin et al., 2003; Roque et al.,
2009).

También resulta interesante reflejar que
los niveles de estrés en la situacion pos-
testen todas las subdimensiones, son mayo-
res en el caso de la cromosomopatia mas
frecuente (T21), excepto en la subdimen-
sion malestar paterno (MP), que son simila-
res (rango normal). En el resto de subdi-
mensiones, se observa que la madre de la
nifia con T22 presenta niveles de estrés mas
bajos que la madre de la nifia con T21, tras
la aplicacion del tratamiento, lo que iria en
la linea de investigaciones previas (Pérez-
Lépez et al., 2011, 2012; Robles-Bello &
Sanchez-Teruel, 2013a). Este sorprendente
resultado podria ser debido a las propias
caracteristicas personales de los padres, a
gue son las segundas hijas en las familias, a
la existencia de otras fuentes de estrés o
que la posible disfuncion de la relacion en-
tre padres-hijo no se origine en las dimen-
siones del funcionamiento de los padres.
Asi, el desarrollo evolutivo del nifio esta en
funcion del ajuste o sincronia alcanzado
entre su temperamento y el estilo de mater-
nidad. Tal y como lo han planteado otras
investigaciones (Gerstein, Crnic, Blancher,
& Baker 2009, Guralnick, 2005; Sanchez-
Teruel & Robles-Bello, 2012; Teubert &
Pinquart, 2010), los resultados de este es-
tudio defienden que la participacion activa
de ambos progenitores en las tareas de
crianza de los nifios sirve como factor de
proteccion que promueve la resiliencia, y
se afirma que una buena interaccion pa-
dres-hijos se asocia con un mejor desarro-
llo de los nifios y un mejor ajuste paterno y
materno-filial. De ahi que si se aseguraran

unos patrones de interaccion adecuados
dentro de la familia, se podria facilitar un
desarrollo 6ptimo para el nifio y estos pa-
trones de interaccidn podrian ser importan-
tes, tanto para los nifios de poblacion gene-
ral, como para los nifios de poblaciones de
riesgo o nifios con discapacidades estable-
cidas o enfermedades poco frecuentes.

También, tal y como han planteado
otros estudios que han utilizado la escala
PSI, en la subescala de nifio dificil (ND) las
puntuaciones normalmente suelen ser mas
altas (puntuaciones superiores al percentil
80) gue las puntuaciones de la subescala de
malestar paterno (MP) (Diaz-Herrero, Brito
de la Nuez, Lopez-Pina, Pérez-L6pez, &
Martinez-Fuentes, 2010), por lo que los da-
tos de este estudio en madres de nifias con
T22 y T21 apoyan resultados previos. La
madre de la nifia con T21 puntda un poco
mas alto que la madre de la nifia con T22
en la subdimensién nifio dificil (ND). Esto
podria ser debido a que los padres de la ni-
fia con T21 perciben el cuidado mas com-
plicado, debido probablemente al asesora-
miento técnico sobre los rasgos conductua-
les o temperamentales de estos nifios, en
comparacion con la madre de la nifia con
T22, que puede observar que el proceso de
adaptacion evolutivo de su hija esta siendo
mejor de lo que le fue pronosticado tras su
nacimiento y, por tanto, su proceso de
adaptacion y asimilacion sobre la situacion
de discapacidad de su hija pueda ser mucho
mejor de lo esperado inicialmente.

En la subescala de malestar paterno
(MP) ambas madres experimentan el mis-
mo malestar al ejercer su rol, debido a fac-
tores personales que estan directamente re-
lacionados con el ejercicio de las funciones
derivadas de ese rol parental. Los resulta-
dos obtenidos de este estudio muestran que
las puntuaciones son medias, ya que las dos
familias puntGan dentro del rango normal.
Estos resultados apoyan estudios anterio-
res, donde se plantea que la presencia de un
nifio con discapacidad en la familia puede
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convertirse en un catalizador de cambios
positivos en el sistema familiar, donde los
iniciales efectos estresantes en padres son
amortiguados, por un lado, por factores que
promueven la resiliencia (redes de apoyo
estructuradas, estrategias de afrontamiento
centradas en el problema, aspectos perso-
nales y ecoldgicos protectores) y, por otro
lado, debido a la existencia y aplicacion de
apoyos terapéuticos tempranos (Farrell &
Krahn, 2014; Fee & Hinton, 2011; Grau-
Rubio, 2013; Peralta & Arellano, 2010;
Robles-Bello & Sanchez-Teruel, 2011).
Ademas, los resultados de este estudio
plantean la necesidad continua de la inves-
tigacion sobre la relacion de pareja de los
padres de nifios con discapacidad intelec-
tual. Los aspectos relacionados con la rela-
cién de pareja deben tenerse en cuenta en
las intervenciones clinicas tempranas, en
linea con lo planteado en otros estudios
(Norling & Broberg, 2013).

Por otro lado, los resultados de este tra-
bajo muestran un retraso evolutivo acen-
tuado en todas las areas evaluadas del desa-
rrollo, que caracterizan a los nifios con T21
y que también aparece en este estudio en el
caso de la nifia con T22. En linea con in-
vestigaciones anteriores (Candel, 2005), se
puede observar un perfil caracterizado por
un desarrollo evolutivo atipico en las dife-
rentes areas del mismo en el caso de la nifia
con T22 en mosaico, ya que en el caso de
la nifia con T21 en mosaico, su perfil esta
dentro de lo esperado. En este sentido, es-
tudios anteriores (Candel, 2005) han plan-
teado que los nifios con T21 en mosaico
presentan un retraso similar en las diferen-
tes areas de desarrollo, con un ligero bene-
ficio en el area social tras la intervencion.
Sin embargo, los resultados de este estudio
no apoyan resultados previos, puesto que se
detecta que el area que mas se aleja del
desarrollo tipico es la motora. Estos resul-
tados podrian apoyar conclusiones de otros
estudios anteriores, que plantean la impe-
riosa necesidad de aplicar procesos de eva-

luacion e intervencidn especificos dentro
del &mbito de la discapacidad, debido a la
tremenda variabilidad clinica existente en-
tre cromosomopatias que cursan con altera-
ciones cognitivas e intelectuales (Abdelga-
dir et al., 2013; Garayzébal et al., 2011;
Sanchez-Teruel, 2011).

Con respecto a la evolucion del desarro-
llo de cada una de las nifias, se detectan di-
ferencias durante los dos momentos de eva-
luacion (pre-post), por lo que se podria de-
cir que tras la aplicacién del programa de
estimulacion de Zulueta y Molla (2006) si
se observa un beneficio en ambos casos.
De hecho, en las dos nifias con trisomia
(T21 y T22), la situacién post-test es ma-
yor, sin embargo ninguna de las dos llega a
la media del desarrollo tipico o normaliza-
do. También se evidencia que hay muy po-
cos puntos de diferencia, si comparamos la
situacion pre-test de la nifia con T21 con la
de la nifia con T22, e igual para el post-test
de las dos nifias que reciben el mismo tra-
tamiento, por lo que se podria plantear que
el desarrollo evolutivo parece similar en
ambas nifias con trisomia, aunque ligera-
mente mas bajo para la nifia con T22. Por
ello, se podria concluir que las pautas de
intervencién, similares en ambas nifias,
producen un desarrollo evolutivo similar,
lo que es un punto fuerte que podria mejo-
rar las expectativas que trasmite el médico
0 pediatra en el consejo genético postnatal.

Finalmente, se pretende ofrecer un me-
jor prondstico y pautas de intervencion a
las familias, méas acordes al desarrollo evo-
lutivo potencial que puede producirse tras
un proceso de intervencion temprana en ni-
fios y nifias con enfermedades poco fre-
cuentes asociadas a una alta mortalidad
postnatal, como asi han demostrado algu-
nos estudios anteriores con muestras de
participantes que presentaban enfermeda-
des raras o poco frecuentes como el sin-
drome de X Fragil-SXF (Robles-Bello &
Sanchez-Teruel, 2013b), el sindrome de
Smith-Magenis (Garayzabal et al., 2011),
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el sindrome de Sanfilippo-MPS Il (Grant
et al., 2013) o la distrofia muscular de Du-
chenne-DMD (Fee & Hinton, 2011; Chen
& Clark, 2010). Por lo tanto, parece ser que
las familias con nifios y nifias con enferme-
dades poco frecuentes tienen un mayor ni-
vel de esperanza asociado al desarrollo po-
tencial que tienen sus hijos e hijas a través
de los programas de atencion infantil tem-
prana.

Los instrumentos de evaluacion utiliza-
dos en este trabajo son un punto débil, ya
gue se ha puesto de manifiesto que las
pruebas solo tienen en cuenta a una pobla-
cion normalizada y no las caracteristicas
gue puedan derivarse de otro tipo de pobla-
ciones, por lo que seria interesante desarro-
llar pruebas mas ajustadas a las necesida-
des de este tipo de colectivos. Ademas, en
futuros estudios seria conveniente aumen-
tar la muestra de nifia con T22, sin embar-
go, cuando se trata de enfermedades raras,
su baja incidencia y prevalencia es en si
una gran limitacion. No obstante, gracias al
mundo digital y sus redes, es posible que se
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