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Resumen

Introduccion: El Sindrome de Down (SD)
presenta importantes diferencias en tasas de
incidencia segUn territorios y paises, siendo
ademas uno de los trastornos genéticos mas
complejos, aunque su deteccidn sea la mas
precoz de los trastornos tempranos. En Espaiia
se ha producido una drastica reduccion

de nacimientos, existiendo un aumento en
otras zonas del mundo como Latinoamérica.
Objetivo y método: Se realizé una revision
sistematica sobre el conocimiento cientifico
actual relacionado con intervenciones
tempranas en SD desde los afios 2000 al 2017,
utilizando la metodologia PRISMA. Resultados:
Se observa intensas lagunas metodolégicas,
enfatizandose las investigaciones transversales
por encima de los longitudinales y sobre

todo en zonas concretas del mundo. De este
sindrome siguen interesando los factores
cognitivos en detrimento de variables
familiares y otros aspectos claves para un
desarrollo psicoevolutivo adecuado de esta
poblacion clinica. No se observan trabajos de
intervencion temprana ni de evaluacion de
programas en paises hispanohablantes, y la
mayoria de publicaciones cientificas mezclan
edades y sexos en sus muestras. Discusion:
Se discuten los resultados obtenidos de la
revision realizada. Conclusiones: A lo largo del
tiempo se observa una importante reduccion
del interés cientifico por este sindrome.

Se siguen realizando trabajos de manera
redundante sobre los mismos aspectos, sin
valorar subdimensiones imprescindibles para
el desarrollo biopsicosocial de este colectivo

Citar como:

Abstract

Introduction: Down Syndrome (DS) presents
important differences in incidence rates
according to territories and countries. It
is also one of the most complex genetic

disorders, although its detection is the

earliest of the early disorders. In Spain there
has been a drastic reduction in births, with

an increase in other parts of the world such

as Latin America. Objective and method:

The aim is to carry out a systematic review

of current scientific knowledge related to

early interventions in DS from 2000 to 2017,
using the PRISMA methodology. Results:
Intense methodological gaps are observed,
emphasizing cross-sectional research over
longitudinal and especially in specific areas

of the world. Cognitive factors continue

to be of interest in this syndrome to the
detriment of family variables and other key
aspects for an adequate psychoevolutionary
development of this clinical population. No
early intervention or program evaluation work
is observed in Spanish-speaking countries,
and most scientific publications mix ages

and sexes in their samples. Discussion: The
results obtained from the review are discussed.
Conclusions: Over time, there has been a
significant reduction in scientific interest in this
syndrome. Work continues to be carried out

in a redundant manner on the same aspects,
without valuing essential subdimensions for
the biopsychosocial development of this group
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Intervencion temprana
en Sindrome de Down:

Una revision sistematica

Early intervention in Down Syndrome: A systematic review

M? Auxiliadora Robles-Bello
David Sanchez-Teruel

Introduccion

Anivel mundial la incidencia estimada del Sindrome de Down-SD es del 1 por cada 1.100
nacimientos vivos en todo el mundo (World Health Organization-WHO, 2018). Existe un
significativo decremento de nacimientos de nifios con SD en algunos paises europeos
como Espafia, donde los datos actuales han pasado a ser de 0,6 por mil, estando a
menos de una décima para ser considerado dentro de las denominadas enfermedades
poco frecuentes (0,5 por 1.000 o menores) (Vargas, Martin, Conmty, & Fernandez, 2018;
Sanchez, 2011). Sin embargo, en otros contextos geograficos parece mantener una
importante estabilidad o incluso existe un importante incremento en concreto en la
mayoria de paises de Latinoamérica (Nazer & Cifuentes, 2011). Se ha observado que su
mayor o menor prevalencia, en diversos contextos geograficos, viene determinada por
factores culturales o econémicos y no tanto por un adecuado consejo genético prenatal
(Hawkins, Stenzel, Taylor, Chock, & Hudgins, 2013; Zhong, y col., 2018).

Actualmente, se sigue afirmando que el mecanismo profundo de este sindrome de
origen genético es un misterio (Letourneu, y otros, 2014). Hasta ahora se ha asumido que
el cromosoma 21 era el responsable de la sintomatologia (Letourneau, y otros, 2016).
En esta linea, los genes de ese cromosoma 21 extra provocan una sobreproduccion
de proteinas que, a su vez, interfieren en muchas funciones fisiologicas, desde el
desarrollo cognitivo al crecimiento, pasando por la vision o la salud coronaria, por citar
solo algunos de los sintomas que pueden aparecer en diferente grado (Florez, Garvia, &
Fernandez-Olaria, 2015). Sin embargo, Letourneau y colaboradores. (2016) desvelan que
el cromosoma 21 extra no es el Unico responsable del SD ya que existen otras regiones
en otros cromosomas donde los genes estan fuera de control. Esos autores postulan
que este aspecto podria explicar parte de la diversidad sintomatica que caracteriza a las
personas con SD, llegando a la conclusion de que este sindrome es mucho mas complejo
de lo que se podria pensar.
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Por todo ello, parece ser que la modulacion de factores culturales
0 econdmicos sobre la baja prevalencia de nacimientos de nifios
con SD en algunos paises, junto a la complejidad de este sindrome
ha podido acarrear importantes limitaciones en la productividad
cientifica relacionada con la atencion temprana a nifios con SD (Robles
& Sanchez, 2013a). La atencién temprana (AT) es una joven disciplina
que absorbe sus teorias y aplicaciones desde diferentes ciencias, entre
ellas las médicas, sociales y psicoldgicas para la mejora del bienestar
de nifios de 0 a 6 afios con trastornos metabdlicos, genéticos o
psicosociales y de sus familias. Sin embargo, hoy dia sigue siendo una
gran desconocida para investigadores interesados en la materia y
para algunos profesionales dedicados a la infancia temprana (Robles
& Sanchez, 2013b). Este aspecto se hace méas patente cuando se trata
de construir nuevas formas de evaluar o intervenir con trastornos
genéticos como el SD. En esta linea, existe cierta literatura centrada en
la mejora de habilidades cognitivas o de lenguaje de nifios de 0 2 6 afios
con SD (Galeote, Soto, Checa, Gémez, & Lamela, 2008), pero también
se detectan cierto desconocimiento respecto a la intervencion precoz
que produzcan mejoras mas epigenéticas en estos nifios (Cieuta-Walti,
y otros, 2019; Lancaster, y otros, 2018). Este hecho hace reflexionar
sobre la necesidad de analizar lo que se conoce y que aspectos deben
ser mas estudiados en sindromes genéticos como el SD.

De ahi, que esta revision tratara de ofrecer una vision sistemaética
sobre el conocimiento cientifico actual relacionado con intervenciones
tempranas en SD, planteando la posibilidad de que podrian existir

algunas lagunas conceptuales y metodolégicas que deben ser
cubiertas por investigadores y académicos.

Método

Criterios de seleccion de
trabajos

Se realizb una busqueda de articulos (inglés-espafiol) utilizando como
palabras clave «atencion temprana-early attention», «nifios de 0 a 6

llustracién 1. Diagrama de flujo de la revisidn sistematica realizada

afios-children aged 0to 6 years». «Discapacidad intelectual/ intellectual
disabilities» combinadas con «sindrome de Down-Down Syndrome».
Teniendo en cuenta los siguientes criterios de inclusion:

Articulos: Revistas arbitradas por pares

Método: cuantitativo/cualitativo

Idiomas: Inglés/espafiol

Palabras mencionadas (titulo, resumen o palabras clave)
Periodo de publicacion: 2000-2017 (17 afios)-

Y excluyendo todos aquellos articulos no cientificos o cuya
metodologia fuese de revisién/tedrica y que estuviesen escritos en
otros idiomas distintos al inglés o espafiol.

Estrategia de analisis

Se ha realizado una revision sistematica (Perestelo, 2013; Urrdtia &
Bonlfill, 2010) sobre las principales revistas de impacto cientifico y
arbitradas por pares. La revision se realizd en el mes de enero de 2018
a través de varias bases de datos relevantes como Pubmed, Psycinfo,
Psicodoc, Science Direct y Scopus en relacién con la atencion infantil
temprana en nifios con SD desde los afos 2000 al 2017 realizando
un diagrama de flujo (Figura 1) desde un proceso de revision inicial
hasta un proceso de revision final. Los desacuerdos fueron resueltos
por consenso. Posteriormente, se evaluaron todos los documentos
restantes para su inclusion en la revision final. Del total de estudios
iniciales (6.535) se seleccionaron 59 que cumplian los criterios de
inclusion y que aparecen resumidos en la Tabla 1 (se incluye al final
del articulo), donde se presentan ordenados por autor, afio, muestra
utilizada, edad, sexo, pais, idioma, tipo de estudio, variables objetivo y
conclusiones obtenidas.

identificados (N=6.535)

Estudios potencialmente relevantes

Identificacion

» | Duplicados (N=2.688)

Estudios inicialmente valorados
(N=3.847)

Cribado

Estudios excluidos a

partir del titulo
(N=1.825)

Estudios excluidos a

partir del resumen

Estudios valorados detenidamente

para decidir su elegibilidad (N=255)

(N=1.767)

Elegibilidad

Estudios excluidos por

no cumplir criterios de
inclusion (N=196)

Estudios apropiados para ser
incluidos en revision realizada

(N=59)

=}
el
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=
Q
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Fuente: (Urrdtia & Bonfill, 2010).




Resultados

Segun los resultados obtenidos (Tabla 2) el anélisis de la productividad
por afios muestra un pico méaximo de publicaciones entre los afios
2011-2017 (48-81%), por lo que la mayoria de los estudios sobre SD
fueron realizados en este periodo.

Por otro lado, la mayoria de los estudios sobre SD han comparado
nifios con SD y desarrollo tipico (15-25%). Ademas, los resultados
obtenidos detectan que una importante proporcion de estudios sobre
SD utilizan muestras amplias de participantes. En concreto, el nimero
de personas participantes suelen rondar en la mayoria de los estudios
entre 1y 100 personas (42-71%). Sin embargo, existe una proporcién
de estudios revisados sobre SD donde se utiliza como muestra de
estudio fundamentalmente a los padres de las personas con SD (10-
17%). También en su mayoria utilizan muestras de nifios y nifias (31-
53%) o muestras de hombres y mujeres (10-17%), existiendo algunos
estudios revisados sobre SD en los cuales no se indica el sexo de los
participantes (9-15%), ya sean nifios, adolescentes o adultos.

Los resultados referidos a la edad de los participantes en los
estudios revisados sobre SD muestran que en su mayoria suelen
mezclar diversas edades en un mismo estudio (30-51%), existiendo
una minoria de estudios sobre SD en atencién infantil temprana (nifios
0-6 afos) (14-24%). Dentro de los estudios revisados se observa que la
mayoria de ellos se han realizado en paises con renta per capita alta,
en concreto paises de América del Norte (18-31%) y Europa (25-42%).
Los resultados también han mostrado que una abrumante mayoria de
estudios sobre SD son publicados exclusivamente en inglés (57-97%).

Los resultados referidos al tipo de estudio realizado parecen
mostrar que la mayoria de estudios revisados son de caracter trasversal
(51-86%), existiendo escasos estudios longitudinales sobre SD (4-7%) e
incluso algunos de ellos donde no se refleja claramente la metodologia
llevada a cabo en la investigacion realizada (3-5%) a pesar del impacto
de la revista de referencia.

Por otro lado, los resultados referidos al anélisis de las variables
objeto de investigacion en personas con SD sigue siendo en su mayoria
cognitivas (28-47%), existiendo una escasez de estudios donde
se valoren otros aspectos del individuo con SD como las variables
emocionales (8-14%), sociales (9-15%) o conductuales (4-7%).

Tabla. 2. Resultados revision sistematica de SD (2000-2017)

Variables N (%)
Afio
2000-2005 0(0)
2006-2010 11(19)
2011-2017 48(81)
Muestra

Nifios 14(24)
Nifios con padres 2(3)
Nifiosy Adolescentes 1)
Nifiosy Adultos 3(5)
Adultos 2(3)
Padres 10(17)
Con Desarrollo tipico (DT) 0(0)
Comparacién nifios SD/DT 15(25)
Comparacion nifios SD/DT/Otros 4(7)
Comparacién nifios SD/Otros 5(9)
Otros 3(5)

Robles-Bello, & Sanchez-Teruel

Variables
Edad

De 0 a6 afios
Mezcla de edades
No especificado
N° Personas

Entre 1-50
Entre 51-100
Entre 101-150
Masde 150
No especifica

Sexo
Solo nifios
Solo nifias
Nifiosy nifias
Solo hombres
Solo mujeres
Hombresy mujeres
Nifiosy Mujeres
Nifiosy Hombresy mujeres
No especificado

Pais
América del Norte
Ameérica del Sur
Africa
Asia
Europa
Oceania
No especifica

Idioma
Inglés
Espafiol

Tipo de Estudio
Cuantitativo: Trasversal
Cuantitativo: Longitudina
Cualitativo
No especificado
Variables (Objetivo)

Biologicas
Cognitivas
Emocionales
Conductuales
Sociales

Otras

23(39)
19(32)

28(47)

Fuente: elaboracion propia
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Discusion y
conclusiones

En la revision realizada se desprende que sélo se hayan encontrado 59
articulos que se ocupen del SD a edad temprana. De esta produccion
la mayoria proviene de estudios realizados en algliin pais Europeo o en
Estados Unidos, es decir, las publicaciones se producen precisamente
en aquellos paises con menor tasa de nacimientos de nifios con
SD. Esta baja tasa de publicacion cientifica de impacto junto con
los datos sobre el tremendo decremento de nacimientos de nifios
con SD sobre todo en paises de renta per capita alta, hace todavia
mas dificil que los investigadores se interesen por este sindrome tal
y como se ha comprobado en estudios previos (Nazer & Cifuentes,
2011; World Health Organization-WHO, 2018). Parece ser que el SD en
edades tempranas esté dejando de ser un objeto para la investigacion,
pudiendo ser debido a que se esta potenciando la prevencion primaria
sobre la terciaria, asi se concluye en varios estudios donde alertan
que las técnicas de diagnostico prenatal determinan la decision de
los padres sobre continuar con el proceso de embarazo o no (Kellogg,
Slattery, & Ormond, 2014; Hurford, Hawkins, Hudgins, & Taylor, 2013;
Sheets, Baty, Vazquez, Carey, & Hobson, 2012). Todas estas cuestiones
hacen reflexionar sobre la importancia del consejo genético tras la
prueba positiva de amniocentesis, puesto que no se puede dejar en
manos de la ética o la religion, decisiones que deben estar moduladas
por informaciones cientificas adecuadas. Sin embargo, tras la revision
realizada no existen datos concluyentes al respecto. En esta linea, el
trabajo que realizan psicologos desde el ambito preventivo seria muy
interesante, siempre y cuando pudiesen actuar de manera coordinada
con pediatras para dar informacion cientifica sobre el estado del feto,
y asi ofrecer un consejo genético adecuado para que la decisién final
esté bien fundamentada.

De la revision realizada a lo largo de 17 afos se desprende
igualmente que la mezcla de edades y discapacidad intelectual
sigue siendo un héndicap a la hora de tratar la especificidad del
SD, siguen existiendo muy pocos estudios que se centren en este
sindrome en edades tempranas, siendo la mayoria de estudios de
caracter trasversal. Sin embargo, estos nifios deben ser objeto de
intervencion interdisciplinar desde su nacimiento, ofreciendo esta
revision datos diferenciados en este sentido, puesto que la mayoria de
la investigacion se centra en paises anglosajones o europeos. Otros
estudios ya alertaban de la necesidad de implementar programas
de intervencion temprana especificos en esta poblacién, pudiendo
transmitir resultados respecto a las intervenciones mas eficaces y
eficientes con este colectivo (Candel, 2005; Robles & Sanchez, 2013a).

Esta revisién ha encontrado problemas metodolégicos en este
tipo de investigaciones, por ejemplo, sigue sin incluirse grupo control o
de espera, ambigliedad en el tipo de muestra utilizada, no informacién
del género de la misma o mezcla de diferentes edades en un mismo
estudio. Sélo dos de los 59 trabajos de investigacion evallan eficacia
de programas de intervencion o tratamiento uno a nivel motor y otro
sobre un programa de resiliencia, todos los demas trabajos miden
la respuesta a la evaluacién de variables diversas, en su mayoria
cognitivas. Estos resultados van en la linea de estudios anteriores
donde se informaba sobre el importante conocimiento existente
en variables de caracter cognitivo, y el escaso en otros ambitos de
desarrollo del nifio con SD en concreto aspectos sociales, emocionales
o relacionados con sus familias (Cleland, Wood, Hardcastle, Wishart, &
Timmins, 2010; Hippolyte, Iglesias, Van der Linden, & Barisnikov, 2010;
Lanfranchi, Baddeley, Gathercole,&Vianello,2012; Naess, Melby, Hulme,

& Lyster,2012). Asi, hay un articulo que evalla la capacidad de los nifios
con SD para ser hipnotizados, cuatro articulos que evallan el perfil de
conducta o actitudinal con el que los nifios con SD se enfrentan a las
tareas, de donde se desprende la interferencia de la conducta de estos
nifios en los resultados a nivel cognitivo, y tres articulos en los que se
estudian las habilidades sociales, amistad y juego. Tres son los estudios
que investigan el papel modulador del nivel emocional de los nifios con
SD fundamentalmente en su capacidad para el reconocimiento facial
de emociones en otras personas, un articulo evalla el papel del SD en
el acoso escolar ya desde muy nifios, y dos trabajos versan sobre la
salud de estos nifios a edades tempranas. Este interés exclusivamente
centrado en el area cognitiva no ayuda a avanzar en el concepto
integrado de las necesidades de este colectivo de personas y sus
familias, tal y como han alertado investigaciones previas (Sanchez &
Robles, 2015; Sanchez & Robles, en prensa; Rodenbusch, y otros, 2013).
El SD presenta un importante mundo emocional, que debiera ser
evaluado con los instrumentos adecuados para poder asi ser regulado
tal y como han mostrado otros estudios (Sanchez & Robles, en prensa).

Como conclusion, esta revision plantea que el interés de la
comunidad cientifica sigue estando restringido a los aspectos
cognitivos del SD, por lo que hay que aumentar la investigacion y la
calidad de los aspectos de otras dimensiones diferentes, por ejemplo,
lasexualidady las relaciones sociales (Medina, Lopez, & Quifionez, 2018)
o la inteligencia emocional (Sanchez & Robles, en prensa). Ademas,
no se evallan los programas que se implementan en los centros de
trabajo donde se atiende a estos nifios, a nivel familiar no estan claras
las diferencias entre padres versus madres y sigue sin estudiarse la
modulacion de las relaciones de pareja en la atencién a nifios con
SD. Existe la necesidad de investigar los aspectos actitudinales y de
motivacién que modulan las funciones cognitivas, al igual que existe
la necesidad de interdisciplinar los estudios y establecer relaciones
epigenéticas en esta poblacion.
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