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Resumen

En la tesis se realizé una investigacion-acciortigiyativa (IAP), cuyo campo de
accion es el area de la Genética Médica que trddubsesoramiento Genético (AG), y
cuyo objeto de estudio son las personas que padtioginome de Down (SD) y sus
familiares. En la investigacion fueron incluidas 8#milias de padres con nifios
diagnosticados SD en los pipitos Jinotega. A paeilas necesidades cognoscitivas y
de salud de las familias; obtenidas en una sesiémigy de asesoria genética; se
disefiaron los instrumentos requeridos, asi comcastrategia de asesoria genética que
contempla los elementos técnicos normados en estegn, que considero los criterios
y opiniones de los involucrados y la comunidad.ll®& a cabo un proceso de AG
individual a las familias, una asesoria genéticgalry una evaluacion a corto plazo de

la satisfaccién alcanzada con el AG.

Como resultado de la aplicaciéon de la estrategia@endividual, los padres pudieron
conocer aspectos referentes al origen de la enflexiinepreciable al considerar que el
75% de las familias encuestadas refirieron no hedmbido explicacion médica sobre
el SD. Luego de la aplicacién de la estrategia minamos un cambio en positivo, en
relacion a la adquisicion de nuevo conocimientoyamas de las tematicas abordadas,
las que tuvieron porcentajes diferentes en la rieegxperimentada, en relacion con la
complejidad del conocimiento a comprender en cada tematica, asi como de otras
variables presentes, no pudiendo descartarseadlesgolar.

Las necesidades de salud de estas familias sesaxpper el bajo porciento que habia
recibido la opcion de realizarse cariotipo, o detéisa consultas de otras especialidades
como cardiologia, entre otras carencias de aternmiica. Los aspectos concernientes

a la incorporacion social de los nifios presentanhas que deben resolverse.

La satisfaccion inicial con el AG muestra que ési® importancia para trasmitir y
recibir informacién, modificar conceptos previosréeeos, y resolver algunos
problemas de salud, mas otros quedaron fuera deokakilidades de la investigacion,
asi mismo ocurrié con aspectos relacionados comcéeporacion y conducta social.
Palabras claves Sindrome Down, Asesoramiento genético, invesiigacaccion

participativa.



Glosario:

AEM: Avanzada edad materna

AG: Asesoramiento genético

SD: Sindrome de Down

ND: No disyuncién

IA: Investigacion accion

CC: Cardiopatias congénitas

NCC: Nucleos centrales de conocimiento
ASS: Apoyo Psicosocial.

NSGC: Sociedad Nacional de Consejeria Genética.
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Introduccién

Con el presente estudio, se pretende mejorar idadalde vida de 34 nifios con
Sindrome Down de Los Pipitos, capitulo Jinotegafravés del suministro de
informacion a los padres de estos, debido al parmamiento que tienen sobre el
tema, por medio del Asesoramiento Genético.

El asesoramiento genético es un proceso de conuigricajue se ocupa de los
problemas humanos asociados con la ocurrencisgorige recurrencia de un trastorno
genético o cromosOmico en una familia. Este progegdica un intento por una o mas
personas de brindar la informacion adecuada pardaayal individuo o familia (1) a
comprender los hechos médicos, incluyendo el dstg) la evolucion probable, curso
de la enfermedad, y la gestién disponible; asi cdasofases, que son: admision,
contacto inicial, encuentro, sintesis, y una fasseafjuimiento (2).

El asesoramiento genético (AG) tiene un grupo deoPpdien establecidos que son
considerados como las distintas etapas de la @fesgenética, necesarias para que las
familias con un pariente afectado logren entendeomprender qué deben y pueden

hacer y como actuar ante un paciente con patoldgiasdole genético. (3,4,5)

El sindrome de Down (SD) es un trastorno cromosoneigyo diagndstico clinico

puede ser llevado a cabo en las primeras horaa dield del nifio, sus caracteristicas
fisicas (fenotipo) y posteriormente confirmado poalisis cito-genético, a través del
cariotipo de las células en metafase. Varios proate de salud tales como
enfermedades del corazon, enfermedades infeccidsatas vias respiratorias, la
leucemia y trastornos de la tiroides se observanfeecuencia en las personas con

sindrome de Down. (6,7)

A pesar de que el sindrome de Down es el trastmomosdémico mas frecuente, y la
causa mas comun de retraso mental, el diagnostamaial sigue siendo inaccesible
para la mayoria de las familias, las cuales adernéstan con pobre o casi nulo
conocimiento sobre dicha patologia lo que limitaapbrte y comprension hacia los

pacientes.(8,9)



Al identificar las debilidades en el conocimientodgl abordaje con estos nifios, se
fomentara mayor conciencia de la importancia devgsrecomplicaciones y ser
multiplicadores de informacion clave, y asimismo @nsejo genético que se
proporcionara dara un enfoque en la genética bdsicdD, también como el riesgo de
recurrencia, y las actitudes de los participantasahlos temas socio-culturales. Esto
incluye el hacer participe de esta comunicacidestb de la familia y a los amigos, los
cuales esperan en la mayoria de las ocasionesrimerg respuesta de iniciativa por
parte de los padres por temor a herir sus senticsema no saber como tratar el tema
con naturalidad. Y por dltimo es muy importante,queayor sinceridad de parte de los
padres, mayor sea la respuesta positiva por pargeiénes les rodean. (10)



Planteamiento del problema

¢, Qué conocimientos previos y necesidades de sidungn los padres de nifios con
Sindrome de Down atendidos en Los Pipitos — Jiagtdg Febrero a Septiembre 2014,
para implementar estrategia de Asesoramiento Genégile permita mejorar la calidad

de vida de las familias?

La falta de bibliografia, protocolo y estudios solal SD en el pais, asi como el
desconocimiento del Asesoramiento Genético, motigatomar la iniciativa de

desarrollar este tipo de estudio.



Antecedentes

Los estudios de cohorte han indicado que la calidadda en las personas con SD ha aumentado
dramaticamente en los ultimos 50 afios. La supeargigede la primera infancia, en particular, ha

mostrado una mejora importante, debido en grare @atbs avances en cirugia cardiaca y en la
gestion de la salud en general. De 1332 casodrnatps con SD en el oeste de Australia, entre
1953 y 2000, su esperanza de vida fue de 58,6 afi@§% vivia 62,9 afos, y la persona mas

longeva alcanzaba los 73 afios de edad. La espatanzda para los hombres es mayor que en las
mujeres con una diferencia de 3,3 afios. El aunsrdiancial en la supervivencia en el periodo de
estudio significa que la esperanza de vida dedesopas con SD se aproxima a la de la poblacion
general. Los resultados son de interés para fodgsmises desarrollados, y tienen una repercusion

importante en términos de asesoria genéticas éidaroon hijos que padecen SD. (11)

Desde 1964, los investigadores examinaron las ®enague los médicos ofrecen un diagnostico
postnatal del SD. Casi todos los estudios, sin egobae han limitado a reflexiones o tamafios de
muestra muy pequefios. El objetivo del estudio cata sobre la adaptacion de padres con hijos
malformados, es documentar la manera mas compbta fas reflexiones de las madres en los
Estados Unidos en el 2008 recibieron los padresaghéstico de SD para sus hijos. De las 1.250
respuestas (42,4%), 985 eran de madres que rexibitagndsticos postnatales de SD para sus
hijos. La mayoria de estas madres reportaron astzstadas o ansiosas después de conocer el
diagnéstico, y muy pocas calificaron la experienc@no un hecho positivo. Las madres
informaron que sus médicos hablaron poco sobreaspectos positivos del SD y rara vez se
ofreci6 materiales impresos o numeros de teléfamtdos padres con nifios con Sindrome de
Down. (12)

Segun la investigacion bibliografica revisada e@scontré estudios sobre la asesoria genética en
ninos con SD en Nicaragua, no existe protocoloes@bmanejo de paciente con SD, se sabe
mucho sobre las etapas de la AG, pero aun no axisi@eeamiento o norma a tomar en cuenta a
la hora de formalizar el manejo integral de cadacga que es dificil formalizar el impacto de la
informacion dada, Por lo cual considero estar apdid con este trabajo a una mejor atencion en

la asistencia primaria o0 secundaria en este gramstlidio, que conlleva las exploraciones basicas



gue se realizan como rutina médica en pediatri@abzar exploraciones especificas y examen
fisico detallado buscando signos del fenotipo deméte la trisomia 21 en las diferentes etapas de
la vida, segun corresponda en el nifio en cuedtida.conducta propedéutica con dicha orientacion

semioldgica podria conllevar a la larga a mejaardlidad de vida de estos nifios.



Justificacion

Este estudio es de suma importancia, ya que cairibn el campo de la salud publica,
beneficiando a los padres de hijos con SD al briegdainformacion y llevarles a

acciones inmediatas, y aportar nuevos enfoqueg sabidimensiones emocionales que
conlleva una mala informacion brindada por partek pérsonal de salud a familias

afectadas.

En el presente estudio, se realiza un analisia @éuacion actual que viven los padres
de nifios (as) con SD, ya que encontramos una gituaparente en que las personas
con capacidades diferentes aumentan en nuestroypsdscree necesario detectarlas
precozmente y asi mismo brindarle una solucion apate mayor tranquilidad a las

familias afectadas. (13)

Con esta investigacion, se le brinda un aportesala la institucion de salud, ya que
hara ver la urgencia e importancia de capacitar pessonal, especialmente a los que
tienen el primer contacto con el bebé Down, corlaapiones y estudios detallados al
momento del nacimiento, mejorando asi la asistepdmaria o secundaria en este

grupo de pacientes.

Cabe sefalar que una informacion bien brindadapsesion o coaccidén se realiza
cuando toda la informacién pertinente ha sido dadmtendida. Esta es una de las
funciones de la asesoria genética (informar), paubkl determina la importancia de la

investigacion para expandir rapidamente el aseseraongenético en el pais.



Objetivo General:

Desarrollar una estrategia de asesoramiento genéfie responda a los nucleos de
conocimientos detectados a través de la investigagilos intereses declarados de
familias con hijos diagnosticados con sindrome dev) para contribuir a mejorar la

calidad de vida de los padres y nifios afectadodefsrtamento de Jinotega.



Objetivos Especificos:

1.

Indagar el conocimiento previo y las necesidadesatied que poseen los padres

que tienen nifios con SD en la asesoria genéticalini

Definir Nucleos centrales de conocimiento (NCC)eterminados en las areas
definidas durante las sesiones de asesoria genét@al a los padres de

familias que tienen nifilos con SD.

Disefiar la estrategia de AG considerando los néaleatrales de conocimiento
predeterminados y las necesidades de salud sentidas areas definidas en las

sesiones de asesoria genética inicial.

Aplicar la estrategia de AG disefiada, a familiaBviduales que poseen escaso
conocimiento del SD y técnicas grupales de coriseggmética a la comunidad
integrada por familias afectadas por similar siiiaace salud contando con la

participacion de los mismos en su concepcion yuejéo.

Evaluar el nivel de satisfaccién que tienen losrggdie nifios con sindrome de

Down de la estrategia empleada en la asesoriaicgnét



Capitulo 1.

Marco Tedrico
1.1 Historia del Consejo Genético

Sheldon C. Reed Ph.D. acuiio el término "consejetgani y poco despuées se incorpor6 al
Instituto Dight de Genética Humana de la Univaxdidle Minnesota. El Instituto tenia en su
mision el ofrecer cursos y conferencias publicdwesdta genética humana, para que participaran
en las investigaciones, y que esté disponible lparaonsultas sobre cuestiones relacionadas con el
tema. En los afios que el Dr. Reed estaba en d@utnsDight se estima que respondié a mas de
4.000 preguntas. (14)

El término "consejo genético” fue acufiado por ShelReed para sustituir el término "Higiene
genética", que tenia desagradables implicacioneétigas. Durante mucho tiempo el proceso de
orientacion tipica consistia en una sola entrevastéa que el arbol genealdgico se realizaba y se
daba una prediccion del riesgo de recurrencia. it@ratura sobre genética se referia
principalmente a los métodos de llegar a las estonas del riesgo de recurrencia. Poco a poco,
sin embargo, la complejidad psicolégica involucradeel AG comenzo a ser reconocido, y ahora
un namero creciente de articulos sobre el impaetasienfermedades genéticas en la familia y las
técnicas, la filosofia, psicodinamica, y la étiedla consejeria estan apareciendo.

Desde finales de 1940 hasta mediados de 1950, €&d#&d intentd describir la naturaleza de las
preguntas y las respuestas genéticas Unicas qugersur en una serie de reuniones y
publicaciones del Instituto Dight, el Dr. Reed com® a introducir el AG a largo plazo. En 1955,
se presento el concepto en el primer Congresonbtenal de Genética Humana en Copenhague,,

en ese mismo afo, su obra clasica, "Consejerieeasti®a Médica".

A finales de 1960, un profesor en el Sarah Lawr&ul&age de Bronxville NY sintié la necesidad
de un nuevo tipo de profesionales, uno familiatizadn las manifestaciones de la enfermedad
genética y de como aplicar las técnicas de apoyogxial (ASS). Esta vision evolucion6 hasta

el establecimiento del primer programa de formadi@émronsejeros genético.



En 1979, la profesion de asesores genéticos eksédngara establecer la Sociedad Nacional de
Consejeros Genéticos (NSGC). La NSGC es la vaa,lig promueve la profesion de AG.

Muchos practicantes en CG en el estado de NuevatMeieron papeles importantes de liderazgo.

1.2 Generalidades del Asesoramiento Genético

Los recientes avances dramaticos en la genéticacané@d han traducido en un aumento

comparable de interés en el asesoramiento genEstms avances han incluido rapido crecimiento
en el conocimiento de las formas en que se hemngdanan namero de enfermedades, mejoran la
capacidad para examinar los cromosomas humanostegtale anomalias cromosOmicas, la

capacidad de diagnosticar ciertas enfermedades| eegendo trimestre del embarazo, y el

advenimiento de los programas de deteccion deasieghfermedades en poblaciones de alto
riesgo. El creciente interés en el AG ha creadoedestos principales: Una demanda de mas y
mejores servicios de asesoramiento, ademas deegiarde conciencia del poco conocimiento, la

necesidad de servicios de orientacion y los métagdisnos de prestaciéon de asesoramiento, la
necesidad de prestar servicios de orientacion gaoétoptimos de asesoramiento. (15,16)

Unidades médicas de la genética a menudo ofreceicies de diagndstico, tales como cariotipo,
dermatoglifos, analisis de tamizajes neonatalescadares genéticos para el reconocimiento de
sindromes, y en algunos casos, pruebas bioquimétasionadas con los errores innatos del
metabolismo. También se oferta la participacioreletnatamiento de nifios con sindromes raros.
En tercer lugar, ofrecen asesoramiento, y estaditgphue este no incluye siempre el diagndéstico
o tratamiento clinico de la enfermedad del pacie®er ejemplo, la amniocentesis es un
procedimiento obstétrico, la bioquimica o citogar@étle las pruebas realizadas sobre la muestra
resultante son de diagndstico (17) para los indvédde alto riesgo identificado. Es imposible
trazar una linea dura y rapida en cuanto a donaketsene el estudio diagndstico en genética y
comienza el asesoramiento, pero uno podria coasidee los procedimientos de diagndstico no
requieren ningln conocimiento de la genética yaromarte del consejo genético, al tiempo que
la historia familiar de un caso especial es ab@ddd esta manera. La mayoria de las
orientaciones consisten en la aparicion de unarreeftad en particular en un nifio y la
preocupacion, de si el hijo afectado tiene un ntaespecial y si sus futuros hijos podrian ser
igualmente afectados. Los padres también puedererggaber sobre el riesgo para el nifio
afectado de tener hijos enfermos y de los futuijos ke los hermanos no afectados. Los



Padres también pueden querer saber sobre el pesgcel nifio afectado de tener hijos enfermos

y el futuro hijo de los hermanos afectados.

Otras situaciones en las que el asesoramientdisgaspueden implicar, por ejemplo, una persona
gue contempla el matrimonio, que esta preocupada@lgan aspecto de la historia de la familia
del futuro conyuge, o si puede haber una enfermedpecifica en un pariente cercano, los
ancestros de un grupo racial diferente, o que tlarduesposa pudiera ser un familiar o tener un
ancestro en comun. En ocasiones, la cuestion pesi@e relacionada a la presencia de una
enfermedad o mezcla racial en la familia de un mjie esta siendo considerado para una
adopcion. Recientemente, el advenimiento de logramoas de deteccion de ciertas enfermedades
en poblaciones de alto riesgo ha introducido et@seniento prospectivo, donde los aconsejados

han sido identificados como de alto riesgo y stalseguimiento. (18)

Los problemas son tan complejos que exigen pruelasdicientemente especializadas, que hacen
gue los servicios de un consejero genético prafassean obligatorios.

1.3 Etapas del proceso de Asesoramiento Genético

El proceso de estudio diagnostico y consejo gemetiede ser considerado en varias etapas:
La validacion del diagnéstico

La obtencion de la historia de la familia incluyerekistencia de Consanguinidad

La Estimacion de riesgo de recurrencia.

Comunicacion de la informacion, soporte o basamento

Discusion de opciones.

Contacto a largo plazo y apoyo.

Esto ayudara a la familia a tomar una decisionsyni@didas adecuadas para el paciente y / 0 su
familia y asi puedan ser remitidos a la Unidad d=ligina Genética con el diagnostico mediante
pruebas bioquimicas, citogenética o con la espardazque el genetista reconocera el sindrome
gue por lo general no lo reconoce, lo cual llevaaeer un estudio de este a profundidad. En los
casos de dificil diagnostico, la unidad de genéeapoya de los servicios de una persona experta

en "sindromologia” que pueden a su vez necesiteneb mas pruebas, como radiografias,



ultrasonidos, tomografias, electrocardiogramas, &itel problema es bioquimico, puede tratarse
de diagndstico especializado con pruebas que rén adisponibles en la mayoria de los

laboratorios, tales como ensayos enziméticos, déongue las muestras puedan tener que ser
enviada a uno de los pocos laboratorios fuera dstraupais. A menudo, el diagndstico ya ha sido
hecho por un médico antes de la derivacion a undadrde Genética Médica, y aconsejado a los
familiares, porque quiere estar informado acercdaddamplicaciones de la enfermedad para la

familia. A veces, la situacion es clara otras veues

Ningun consejero genético, por muy brillante y bieeparado que sea, se puede esperar que sea
tan experto en todas las ramas de la medicina gadepproporcionar el tratamiento paliativo,
diagnostico preciso y el conocimiento necesari@ @oordar todos los tipos de casos previstos
para el consejo genético. Por lo tanto, se dels¥ Bateso a consultas por expertos en las areas de
pediatria, neurologia, cardiologia, oftalmologiadiologia, ortopedia, y otras ramas de la
medicina, y que deben tener el juicio para sabé&nao hay que recurrir a ellos (19), por tanto, he

agui la importancia de trabajar en equipo multigistario en el area de salud.

Al otro extremo estan los padres que pueden setidtis por el nacimiento de un nifio defectuoso,
gue pueden considerar un acto de venganza o umaseéxp de su propia imperfeccion, y que

sienten que estadn condenados a tener hijos impzsfese le suma una gran culpa.

La exploracion de estos sentimientos puede ser onunAs importante de abordar, que

proporcionar una estimacion estadistica de logo®sy en algun lugar durante el proceso de la
consejeria debe haber una oportunidad para haperm.en la practica este aspecto de orientacion
tiende a ser descuidado. Los estudios de segumnmngieren que muchos padres necesitan
orientacion, ya que puede haber sobreestimado dmitnd del riesgo y por lo tanto necesitan ser

tranquilizados.

En general, es Util las caracteristicas de la famiicluyendo su origen racial, religion, ocupagio
y lugar de nacimiento de los abuelos. La edad gs&ldo de salud de los parientes en primeros,
segundo y tercer grado, y deben ser registrado.abostos involuntarios y nacidos muertos se

registran, ademas de los parientes fallecidos @escaA menos que no sean indicaciones



especificas, como el patréon dominante o recesiviasy ligadas al sexo de la herencia o

consanguinidad, por lo general no vale la penads alla de tercer grado, ya que la informacion

sera generalmente irrelevante, asi como poco fidbke nombres son registrados (incluyendo los

nombres de casadas de mujeres de la familia), ydouan familiar es informado que tienen alguna

condicion de posible relevancia se le notificai@, ¢so se debe anotar la direccidén, asi como los
nombres de los hospitales que ha asistido. El @tdalégico puede revelar un patron especifico
de la herencia y hacer una estimacion del riesghl®) incluso si el diagndstico esta en duda. (20,
21,22)

Debe de haber una oportunidad para el entrevisfatarver a los padres por separado, en caso de
gue existan factores o actitudes que no puedemesetados delante de la pareja. A veces, la
historia familiar es sencilla y no necesita sedguabajando, pero no es extrafio que los hechos

relevantes tengan que ser corroborado o aclarados.

El siguiente paso es aplicar el conocimiento relevale la literatura para el problema. Si la
enfermedad es bien conocida por el consejero, perhaitira tener la informacion necesaria a la
mano. Incluso con enfermedades relativamente bi@waidas, muchas preguntas que pueden
surgir ademas del riesgo de recurrencia son: ¢ Gti@énipo de vida durard un nifio con sindrome
de Down? ¢ Qué proporcion de nifios con sindromeosen3on retrasados mentalmente severos?
Puede ser dificil, si no imposible, encontrar bgergspuestas a estas preguntas y muchas otras

sobre las enfermedades cromosomicas.

La investigacion extensa es necesaria para prapaicuna mejor informacion sobre los riesgos
clinicos asociados con muchas enfermedades cronueEgimo es raro que la enfermedad no sea
bien conocida por el consejero, y una busquedaitdmtura sea necesaria. EI Catdlogo de
McKusick es un buen punto de partida para losdrass mendeliana. La Fundacion Nacional de
Defectos Congénitos contiene una gran cantidachfdemacion, y ahora hay varios catalogos de
sindromes que pueden ser utiles. Pero gran pategeidrmacion pertinente debe extraerse de la
literatura original, y la nueva informacion posinkente que sea significativa, por lo tanto, es bueno

estar constantemente actualizandose. Mantenerdia a&lon este flujo constante de informacion,



por lo que las respuestas deben ser tan precisas $®a posible, siendo un desafio persistente para

el consejero.

Suponiendo que el consejero puede clasificar larerd@dad en mendeliana, se puede aplicar la ley
mendeliana adecuada a la situacion particular dé&ralia y estimando la probabilidad de

recurrencia. En algunos casos la aplicacion deyl8hyesiana de algebra puede afinar el calculo,
en funcién del numero de nifios afectados o ensal da las enfermedades de aparicion tardias, y
en los miembros de la familia pertinentes. Respadis enfermedades cromosdmicas, genética,
multifactorial o las de etiologia desconocida,daimaciones de riesgo empiricas de la literatura

debieran ser aplicadas. (23)

En caso de familia en alto riesgo se discute elisggnto a los familiares. Es util para el
seguimiento en la entrevista dar orientacion canaarta a los padres que expondran los hechos y
una carta al médico remitente, por supuesto, pédwanarle de lo que se ha hecho. Esto no sélo lo
mantiene en contacto con la situacién, sino tampiéde mejorar su comprension del papel del
asesoramiento genética. Y por lo menos dar una cpla cinta de la entrevista a los padres para
referencia futura. Una llamada de seguimiento péaBes una o dos semanas después de la sesion
de consejeria puede ser utilizada para determindoss aconsejados han comprendido la
informacion proporcionada, para reforzarla, pardedala oportunidad de expresar cualquier

pensamiento y en segundo lugar hacer arreglodgmeatrevistas posteriores que se indique.

Por ultimo, los aconsejados pueden necesitar uma entrevistas que puedan comprender los
hechos de la situacion mas completa y resolvamnipBicaciones para su situacion particular. Sus

actitudes y / o sus situaciones pueden cambiaekti@mpo. Los nuevos adelantos de la medicina
pueden cambiar las opciones disponibles, como eta® de amniocentesis, los aconsejados
puede tomar una decision facil y rapida, antesfidal de la entrevista del asesoramiento, o

pueden hacerlo con mucha dificultad a lo largo e @ més entrevistas en periodo de tiempo con
el consejero o con la ayuda especializada adicional

La decision puede ser simplemente seguir adetaortetener una familia como de costumbre o

limitar el nimero de nifios en cierto grado.



La anticoncepcion puede ser adoptada por un tigoapa ver como funcionan las cosas con el
nifio presente. Algunas parejas deciden adoptarrafion Otras buscan la esterilizacion de uno de
los padres. La inseminacion artificial puede sea wolucion en el caso de enfermedades
autosomicas dominantes y/o recesivas, o cuand@mtiones portador del gen mutante, pero esta
opcion es raramente elegida para problemas gesétcoalgunos casos la mujer puede quedar
accidentalmente embarazada, de modo que no hagdipara la toma prolongada de decisiones.
En los dltimos afos, varios factores han cambiadsituacion de un modo radicalmente con

respecto a evitar o interrumpir el embarazo. Eleadwiento de las pildoras anticonceptivas ha
hecho mucho mas facil la toma de decision parall@gugque desean evitar tener hijos. Los

diafragmas, preservativos, y (aun mas) el "ritmari ¥ suficientemente confiables para que la

perspectiva de otro bebe potencialmente enferm@ayuarezca y si no se tomara esta posibilidad
el riesgo suele ser una amenaza constante, aunqoara todas las familias, porque para algunas

de ellas les ha cambiado la vida, pero no parassmalpara su bien. (24)

En algunas sociedades, el solo hecho de que se dilarazo no deseado es motivo suficiente
para terminar con el mismo, en otras culturas @eisir peligro de la madre para la interrupcion,
y en algunos paises consideran que no hay motiaes guitarle la vida a un ser humano no
nacido. El consejero debe, por supuesto, respaaadtitudes religiosas, culturales y morales de
los padres, y ser un médico de una gran cultura yealizar una consejeria no directriz, pero esto
puede a veces entran en conflicto con las leyda tigesia o el Estado. Los padres de una buena

conciencia, podrian llegar a tener un embarazaea bn e irles muy bien.

Cuando el diagnostico prenatal es posible, la acenigsis es una nueva opcion til, siempre y
cuando los padres estén dispuestos a aceptar déntses que el bebé viene con defectos
congénitos. Mas de 30 enfermedades genéticas paeske diagnosticar mediante el estudio de
células obtenidas del embridon por medio de amntese) y otros pueden ser detectados por el
estudio de liquido amnidtico. Asi, la amniocentesgigndica a los padres que estan en riesgo de
tener hijos con una enfermedad detectable o uneraai@ cromosomica. El grupo incluye

portadores de translocaciones, las madres de nedgor (mayores de 35 afios o0 40 en funcion del
centro), o las madres que han tenido un nifio canaberracion cromosomica. La mayoria de las

parejas que desean tener hijos posteriores acegt@enfoque.



El consejero debe ser consciente de los posibksosf psicoldégicos que pueden resultar del
descubrimiento de que una familia es portadorandgem que podria producir graves enfermedad
en los hijos de uno y de sus descendencias. Aurdifiés es la situacion en la que el diagnéstico

de heterocigosidad o de tAndem significa que laliapodria desarrollar una enfermedad grave o
fatal. Es necesario asegurarse de que el miembta f#enilia realmente quiere saber, antes de

hacerle la prueba, y estar dispuesto a prestg@ogbanecesario si la prueba es positiva.

En estas situaciones la calidad de la orientadepende en parte de la informacion genética y el
asesoramiento disponible en la clinica, que pogrdeg| no siempre es de primera calidad. En la
consulta con especialistas en genética médicaceeienda evaluar este tipo de situaciones. Se
han identificado mas de 1.000 afecciones causantasrpsolo gen mutante en el ser humano, y
aungue ningun consejero se enfrentara a todas,edthepreparado para hacer frente a una gran

variedad de sindromes y afecciones.

Por lo tanto, la formacion en las técnicas gensraddd abordaje en la consejeria seria una palte Gt
para la formacion de un asesor en genética. Emsidtnamica de la Consejeria genética muy
poco se sabe acerca de ella. Puede haber divdrstégwos que impiden que el aconsejado sea

capaz de aplicar los riesgos en cifras racionalenasiu situacién en particular.

Se ha estimado que, para mediados de 1980, en &nu®i Norte, una persona especializada en
medicina genética se necesitara 1 por cada 20(pe€¥bnas. Deberia ser obvio a partir del
informe hasta el momento que el asesoramiento igenés un asunto de equipo. Ningun
individuo puede erigirse en un consejero y projorai servicios satisfactorios sin el apoyo de un
laboratorio de citogenética, un departamento dgqudoica orientada a hacer la deteccion de una
variedad de enfermedades genéticas, los centrafiagedstico de un hospital moderno, y la
experiencia clinica de una variedad de especigliftar lo tanto, se acepta generalmente que un
servicio de AG debe ser proporcionado por un ggugdeben estar asociado con centros médicos,
preferiblemente un Hospital de una Universidadrélacion de la unidad de la genética a otros

servicios de hospitales varia ampliamente entredosos.



A veces, el departamento de genética puede praparcun genetista para asistir regularmente a
una clinica determinada, como una clinica de taafia muscular. La Unidad de Genética Médica
se puede ejecutar en una clinica regular, dondedadgntes son vistos por varios de los miembros
del equipo. Otras unidades se encargan en ver @atientes referidos por cita. El asesoramiento
es vital y depende de la investigacion sobre latifleacion y delimitacion de nuevos sindromes,
la mejora de los datos sobre la penetrancia y sxdad de un gen, y el refinamiento de las
estimaciones del riesgo de recurrencia, es el déseservicio de asesoramiento y se asocia con un

programa de investigacion.

El personal del grupo debe incluir un médico erddenen la genética para tomar responsabilidad
por los actos meédicos realizados por el grupo peddiendo del tamafio del grupo, se apoyaran
unos con otros, ya sea con MD o PhD, o ambosfgriaacion en las técnicas de asesoramiento
genético. Debe haber un citogenetista disponibieg wariedad de personal auxiliar, como
enfermeras de salud publica, trabajadores socialesociados genéticos pueden proporcionar
valiosos servicios en las entrevistas, buscandbivax y las fuentes de la literatura, la

recopilacion de informacién y seguimiento de lasifias.

Quizas el sistema 6ptimo seria uno de varios reyel@ como existe en otras ramas de la
medicina. Los casos simples pueden ser aconsgiad@$ médico de atencion primaria en el nivel

local, cuando los médicos han adquirido los conmitns para manejar estos casos.

Hoy por hoy se conocen las guias de practica S@AC son desarrollados por los miembros de
la NSGC para ayudar a los consejeros genéticomy servicios de salud proveedores en la toma
de decisiones sobre el manejo adecuado de lasup@tiones en la genéticas, incluyendo el

acceso y / o prestacion de servicios.

En Canada, existe un programa de atencion médmaeda por el Estado, la situacién varia entre
los centros y las provincias, Saskatchewan, re@nt genética como una especialidad médica,
lo que significa que el médico genetista puede arolpor el asesoramiento como tazas

especializadas. (26)



1.4 Asesoramiento Genético del Sindrome de Down

El AG es un proceso de comunicacion que incorpdugacion acerca de enfermedades genéticas
y con el asesoramiento se busca promover la aufengma adaptacion al diagnostico. La
consejeria no directriz es un principio fundamergak requiere que el consejero mantenga una
postura neutral con el fin de apoyar y respetavébgres personales del paciente y sus decisiones,
para facilitar informacién y decisiones que recaerel equilibrio en la informacién
proporcionada. Los asesores genéticos deben equilis aspectos negativos del sindrome de
Down, como el nacimiento defectuosos, complicagamédicas, y retraso en el desarrollo, con
los aspectos positivos como los tratamientos dibpes) terapias, la capacidad de las personas con
sindrome de Down de desarrollar independencia Yesnidias para disfrutar de una alta calidad de

vida de los pacientes. (27)

Al pronunciar un diagnostico de SD muchos articdeshan publicado dando recomendaciones
para informar a los padres que les ha sido diagodstn hijo con SD. La informacién
proporcionada sobre el SD debe ser adaptada ask de conocimiento de la familia y las
necesidades emocionales. La evaluacion de los toiemtos previos de la familia sobre el SD y
las experiencias previas debe ser parte de la csatién que continla desde el asesoramiento
inicial, ya que puede proporcionar informacién esdi y ayudar a guiar la discusion. Los
proveedores de salud deben coordinar el mensagegaaantizar la coherencia en la informacion
proporcionada a la familia. La cantidad de infacida proporcionada en la consulta inicial
dependera la calidad de informacion dada a losegagtambién tomar en cuenta sus necesidades

emocionales.

La comunicacién es un nuevo diagnostico no un evdiscreto, pero si continuo, que requiere
mas contacto y la informacion proporcionada en ummento posterior. Por lo tanto, los

consejeros genéticos y otros miembros de los eguipédicos deben tratar de abordar
inmediatamente a la familia y facilitar la tranéitio aceptacion del diagnéstico proporcionado
después del diagnostico, proporcionando asi infoikdnaesencial. El acceso a recursos y apoyo
cariioso son siempre necesario en estos casayrasila Informacion sobre embarazos futuros,
la adopcion o acogida se deben plantear y propwacia las familias que sienten que no pueden

criar a un nifio con necesidades especiales.



1.5 Problemas Adicionales en la Asesoria Genéticaginatal.

El objetivo principal de la consejeria genéticapdeés del nacimiento de un nifio con SD es

facilitar la comprensién y la aceptacion, asi cavheervar la "percepcion” de los padres de una
manera personal, explicando la causa cientificaxptoeando las creencias personales de los
padres. Los nuevos padres a menudo experimentvariedad de emociones después de un
diagnostico inesperado. En el primer encuentrofdaslias no necesitan saber todos los detalle
médicos y pueden ser incapaces de digerir grare mhetla informacién proporcionada. Los

Consejeros en genética y otros miembros del eqigpsalud deben seguir siendo conscientes de
la educacion de los padres, de las necesidadeslqugtas, y adaptar en consecuencia la
discusion. Sin embargo, el comportamiento de lodiené profesionales debe reflejar el estado
actual de los padres en su salud mental. Se deleenpético y abordar los posibles problemas de
culpa. Dar piropo a los padres sobre su bebé,erired al bebé por su nombre, muchas veces

resulta necesario para el abordaje inicial.

Los asesores genéticos deben ayudar a las fampiliantrarse en lo que su hijo puede llegar a
hacer. Discutir el hecho de que cada bebé conmimade Down es unico y debe demostrar las
caracteristicas heredadas de ambos padres, pdr@tamue las personas con SD son mas o igual
de especiales que sus compafieros de desarrollo diferentes. Las complicaciones médicas

suelen dominar la atencion, y los padres prefiesxerles diga las principales complicaciones

meédicas (por ejemplo, el corazdn o defectos gaséstinales), el cuidado de un bebé con SD no
es muy diferente de cuidar de cualquier otro bébé.bebés con SD necesitan amor y cuidado
como cualquier otro. Con puntos de vista equilibsadiando esperanza y estimulo, y la discusién
de los aspectos positivos suelen promover la adaptde los padres para el diagnéstico.

Asegurarse de dar orientaciones a conciencia desttmbs problemas médicos y anticipar las
recomendaciones de terapias, enfocarse en el hebéay estd viendo y cualquier condicion
médica conocida que requiera inmediata atencion d@sr, hipotonia, dificultades en la

alimentacion, defectos del corazon, y derivaciora patervencion temprana). Otras morbilidades
de manifiesto que van mas alla del periodo ped@apuede ser discutido en un momento posterior

a menos que los padres estén interesados en desstos asuntos de inmediato. (28,29)



Existen en diferentes literaturas diferentes recataeiones sobre las formas en las que se debe

trasmitir la informacion cuando presentan hijos siirdrome Down. (30)

1.6 Aspectos Juridicos del Asesoramiento Genético

El AG presenta numerosas facetas de interés dégpdmte de vista juridico, tanto en las pruebas
técnicas que hay que realizar como en la transmiddla informacién y su valoracion como por
las decisiones que puedan adoptarse como consécugmda informacion y asesoramiento
prestados. Por otro lado, hay que tener en cuastaebponsabilidades que pueden afectar a los
especialistas que intervienen en todo el procesaguie realizan el asesoramiento en cualquiera de
sus fases, los que realizan las pruebas diagn®stittes que toman las decisiones derivadas de la
informacion suministrada (los propios consultamtéss especialistas). (31)

Es una obligacion del especialista advertir deplmsibles riesgos (genéticos, ambientales, edad de

la mujer, etc.). Estos litigios juridicos se edtaniendo cada vez mas frecuentes. (32)

1.7 Aspectos Eticos del Asesoramiento Genético

Las directrices éticas del asesoramiento genébic@sencialmente las mismas que las de los actos
médicos en general, debiendo basarse, por tantdpsesiguientes puntos, Confidencialidad,

Autonomia, Informacion, Beneficencia, Justicia (33)

No obstante existen un grupo importante de pacdédes que deben ser consideradas, ellas son:
Cuando la observancia del secreto puede ocasianasd terceras personas o a la sociedad.

puede haber situaciones en la que deba exigesi&a cenuncia a la libertad del individuo frente a
terceros o frente a la sociedad; este ultimo cefido, por ejemplo, a la prospeccion o cribado

genético de poblaciones humanas.



1.8 Aspectos Psicoldgicos del Asesoramiento Genetic

Cuando una pareja descubre un problema genéticpupde afectar a la descendencia es posible
gue se produzcan reacciones psicoldgicas traursasf@omas de depresion, disminucion de la

autoestima, busqueda de culpabilidades, determrgus relaciones interpersonales, etc.

Los principales problemas psicolégicos asociaddsa @ractica del consejo genético pueden

resumirse en:

Genético pueden resumirse en:

sintomatologia depresiva y ansiosa severa.

* antecedentes psiquiatricos.

* pensamientos intrusivos y recurrentes en reladidéesgo de desarrollar la enfermedad.

* rasgos hipocondriacos y cancerofobia.

* sentimientos de culpa por la transmision de la oidtagenética al resto de la familia, o,
por no haber adquirido la mutacion.

» problemas de relacidén o cohesion familiar.

1.9 Efectividad de la Asesoramiento Genético

Para poder asesorar genéticamente a individuasijida se tienen en cuenta cuatro componentes
basicos que son, el diagndstico, la estimaciomiegsfjo, el soporte y la comunicacion, esta ultima
esta constituida por varias acciones que compremaanformacion de la naturaleza del trastorno,
las medidas disponibles para la prevencion o nuadifon de los riesgos, lo que puede hacerse en
materia de tratamiento y la disponibilidad de ksursos existentes. (34)

Para lograr la efectividad del AG se tiene en cuérd aspectos practicos, psicologicos y éticos.
El respeto a la diversidad humana no es solo untipio ético fundamental, sino que es la mejor

receta para la preservacion de la vida humana garetta.

La satisfaccion puede definirse como "La medidgus la atencion sanitaria y el estado de salud
resultante cumplen con las expectativas del usudtgie es un objetivo dificil de lograr ya que

depende de muchos factores psicosociales, tales ebastado de animo, el nivel de expectativas
y la propia escala de valores condicionada por @hos culturales como la escolaridad de la cual

la poblacion participante en esta investigaciometien nivel de escolaridad superior, y el medio



social en que tradicionalmente se desenvuelvenc@sib otros factores externos tan

diversos como el clima que exista en el momentasketoramiento genético. (35)



Capitulo 2. Metodologia

2.1Tipo de Estudio

Se realizé una investigacion-accion.

2.2 Periodo y lugar del estudio

Se llevd a cabo en Los Pipitos, Jinotega, en ébgerde Febrero a Septiembre 2014.
2.3 Universo y muestra del estudio

Universo: Un total de 44 Padres con nifios que racien el periodo 2000-2012 con Sindrome de

Down del departamento de Jinotega.

Muestra: Una vez que se establecieron los critet@snclusion y exclusion la muestra quedd
conformada por 32 familiares de nifios con SD del2 afios y menores de 1 afio al momento del

presente estudio.

Tipo de Muestreo: Por conveniencia.

Criterios de Inclusion y Exclusion:

* Inclusion: Todos los nacidos vivos con SindroreeDbwn en el periodo correspondiente del
2000-2012 y pertenecientes al area de Jinotegaoalemto de realizar el presente estudio, que

dieron su consentimiento para participar y quensei@ntran en el programa los pipitos

e Exclusion: Todos los familiares del area ruralnpana de nifios con Sindrome de Down

fallecidos (7), todas las familias que no den eisemtimiento informado para participar en la

entrevista (2), asi como aquellos nifios que noeeentran en el programa los pipitos (3). Por lo
tanto la muestra final quedé constituida de 32 :iigmn SD. El total de nifios en el programa es de
(34)

2.4 Metodologia del Proceso de investigacion acciparticipativa en el estudio.
Los cinco principales pasos proyectados en la tigason fueron los siguientes:

1. Informacion general sobre los conocimientos queteri sobre: las formas en que se
producen las enfermedades genéticas, y en partiell8D, adelantos existentes en la

educacion y la atencion de salud de estos nifiogrees realizadas a los padres de nifios



con SD atendidos en los Pipitos, Jinotega, caiaat@dn general de las familias, el esbozo

general de la investigacion y se solicité el cotisganto informado (anexo 1).

2. Recoleccion de la experiencia vivida por los padesfos nifios con SD: se realiz6 a través de
la Recopilacion de los datos que se alcanzaronamedias entrevistas a profundidad a los
padres de nifios con SD; que son los sujetos yeactt® la investigacion, las que se obtuvieron
con la aplicacién de los cuestionarios que aparegeto anexos 2, 3 y 4. Para estas entrevistas
a profundidad se elaboro una guia estructuradacgioeo los tdpicos de experiencia vivida,

necesidades de salud sentidas y necesidades de8rm@mtos.

3. Establecimiento de un proceso de compromiso cetectpara emprender acciones que
permitan transformar la realidad mejorando la ealide vida de los nifios con SD y sus padres
a través del establecimiento de un dialogo ensem@émos como principales actores y los
investigadores entrenados y lideres de la comuniBtatbs resultados fueron empleados
mediante un conjunto de acciones para el correspatedanalisis colectivo de los datos,
definiendo los NCC para abordar y transformar ceta dA mediante el disefio de una
estrategia de asesoramiento genético que respanalitas necesidades especificas de estas

familias de nifios con SD atendidas en Los PipitagitQlo de Jinotega. (anexos 5, 6y 7).

4. Realizacion de acciones utiles: para el grupo degsafamiliares y nifios con SD atendidos en
los Pipitos de Jinotega, a través de la aplicad@nna estrategia de AG especifico para cubrir
las necesidades detectadas en estas familiasdemnsilo los pasos generales establecidos
internacionalmente y los NCC para abordar y transho con esta IAP.

Disefio de una hoja Informativa para la enfermedaal fge entregada por escrito a las familias

especificas (anexo 8).

Disefio de guias teméticas y uso de materialestdidaacon apoyo visual en charlas educativas

colectivas (anexo 9y 10).



5- Valoracion de la satisfaccion a corto plazoadedcciones realizadas: con la estrategia de AG, y

la modificaciébn de conocimientos alcanzada sobrenfermedad en enl ciclo de IAP, realizada

mediante los aspectos recogidos en el anexosld Aplicacion nuevamente del cuestionario que

aparece en el anexo 3

2.5 Instrumentos para la Recoleccion del dato printéo.

La recoleccion de la Informacion se llevo a calti@eés de los siguientes instrumentos:

1.

Revision documental: para conocer estadisticaguaddlema estudiado, algunas estrategias
utilizadas a nivel internacional y nacional asi ooptanes para mejorar la calidad de vida de

estos pacientes.

Guia de entrevista a informantes claves: ( padeefamiilias) para profundizar la experiencia

vivida, ademas de informaciones generales.(obter@dda sesion de AG inicial) (anexo 2)

Encuesta: Se explor6 a través encuestas los coieotos® que sobre el SD y su manejo
integral adecuado (médico, psicolégico, afectivedycativo) tienen los padres de hijos con la
enfermedad, atendidos en Los Pipitos, asi comodessidades de salud sentidas. Las mismas
se realizaron tanto en la primera como en la seggadion individual del AG; lo que permitio
profundizar y triangular la informacion de las entstas en las dos etapas.(anexo 3 y 4)

Siempre mediante encuesta, después del AG, sdéahex@luacion del nivel de satisfaccion de

los involucrados en el proceso IA. (anexo 11)

Los instrumentos confeccionados al inicio de lgpbAlrian modificarse en funcion de los intereses

de los investigadores y los investigados, y pototanfrieron algunas modificaciones, acorde con

intereses del grupo de padres.



Método para la recoleccion del dato primario.

En la recoleccion de la informacién se llevaromahoclos siguientes procesos como parte de la

metodologia empleada para su recoleccion:

- Proceso de interaccion o exploratorio: Se inforah entrevistado del interés y utilidad de la

entrevista, su finalidad y objetivo asi como lasantacion y la Informacién general previa sobre
los conocimientos que existen sobre el SD, adedagestentes en la educacion y la atencion de
salud de estos nifios. Se hizo caracterizacion gederlas familias y se acordo el procedimiento

general de la investigacion, interés, disposiciparicipar.(Etapa 1)

-Proceso técnico de la recoleccion de la informraci&l procedimiento incluye cuatro

componentes:

Una sesion de AG inicial donde se solicito cornisgahto informado. (Anexo 1). A continuacién

se realizo la recoleccién de la experiencia viyda los padres de los nifios con SD, donde los
participantes fueron vistos individualmente y |l&signes grabadas para su posterior analisis.
(Anexo 2) Se recogieron necesidades de salud yodeconientos de estos padres sobre el SD

(anexo 3y 4) (Etapa 2).

Un proceso cognoscitivo de determinacion de los MQ©Onsiderar, para proceder al disefio de la

estrategia de AG, en funcion de los intereses resiaiflos (anexo 6 y 7) (Etapa 3)

Una segunda sesién de AG individual, donde seapd estrategia disefiada con base en los
resultados del andlisis de las entrevistas a pdidad efectuadas a los padres (anexo 8). (Etapa 4)

Una sesion colectiva de AG con capacitacion visalajrupo de padres con similares problemas
de salud utilizando video y presentacion en PowatPy los materiales didacticos disefiados y

empleados en las dos sesiones de AG a las fanfiNasxo 9 y 10). (Etapa 4)

Una vez concluida la capacitacion general se ghtina segunda encuesta, para valorar la
informacion brindada a las familias, tanto en lasasia individual como grupal, de la cual se
obtuvo la informacion para evaluar la satisfacdagrada con la aplicacion de la estrategia de AG

disefiada y la modificacion de conocimientos. (Angkp (Etapa 5)



2.7 Variables empleadas en las distintas etapas ldenvestigacion.
2.7.1 Variables simples:

Edad

Sexo

Raza

Edad de los padres

Lugar de residencia

2.7.2 Variables cualitativas complejas:

» Variables de la etapa 1.

* Nivel de actualizacion

 Embarazo

* Enfermedad hereditaria

» Origen del SD en la familia

* Fenotipo del SD

* Riesgo en la familia

» Posibilidad que se repita

* El problema puede ser prevenido en el futuro
» Formas de confirmar la enfermedad

* Formas de prevenir la enfermedad

» Posibilidades educativas actuales en el SD

» Disposicion de las familias para participar erAa |
Variable de la etapa 2.

* Primera sesion asesoramiento genético
* Nucleo de conocimiento predeterminado
* Primera informacion recibida.

* Informacion adquirida

» Examenes especializados

* Familiares con conocimientos



* Familiares con SD

Variable de la etapa 3.

* Ndcleos de conocimiento basico definidos
* Necesidades de salud sentidas
» Esfera psicoldgica

» Esfera genética

e Otras especialidades médicas
» Estimulacion temprana

» Estimulacion en el hogar

* Necesidades de conocimientos
» Enfermedad hereditaria

* Fenotipo

» Origen del SD

* Riesgo ocurrencia

» Riesgo recurrencia

* Meétodo de prevencion

* Método de confirmacion

» Posibilidades educativas

* Insercién social

Variable de la etapa 4.

* Segunda sesidon de Asesoramiento Genético

» Estrategia de Asesoramiento Genético

» Validacién del diagndstico

» Historia de la familia y los antecedentes de cogsaidad
» Estimacion de riesgo de recurrencia

* Comunicacion de la informacion soporte o basamento
» Discusién de opciones

» Contacto a largo plazo y apoyo



* Examenes especializados

* Familiares con SD

Variable de la etapa 5.

* Nivel de satisfaccion de la Asesoria Genética
* Informacion adquirida

* Nivel de conocimiento adquirido

» Habilidades adquiridas

» Desempefio de la Asesoria Genética
2.8 Metodologia para la recoleccion de la informaén en cada etapa
2.8.1 Metodologia para la recoleccion de la infarida en la Etapa 1

Se hicieron las presentaciones y explicacionesalei sobre la IAP, se solicitd el consentimiento
informado explicando la finalidad del estudio q@ecen fines investigativos sin fines de lucro.
(Anexo 1).

Se recogieron los datos o variables generalesstigdie.

Se obtuvo manualmente y por medios técnicos lanmdoion y caracteristicas generales de las

familias.

Se llevo a cabo una breve informacion sobre ebestiel arte del SD, en sus aspectos clinicos,
diagnésticos, terapéuticos, educativos, socialémmyliares. Se explico que es el SD, a que se
debid, genes del cromosoma 21, lo que significeesyo de recurrencia, el cuidado de estos nifios,
pronésticos, complicaciones, examenes especialeguimsiento, estimulacion temprana y

continua, la importancia de un cariotipo, asescgatni genético.

2.8.2 Metodologia para la recoleccion de la infaridwa en la Etapa 2

La metodologia para la Sesion inicial de AG indiabque se efectud a través de la aplicacion de
la encuesta mediante entrevistas individuales qumifid obtener el estado del problema, las
necesidades de informacion que poseen las fanphas definir los ndcleos de conocimiento

basicos y las necesidades de salud sentidas ppatlves a través del proceso de la investigacion



accion, asi como su compromiso e interés en caalpara modificar la situacion y su disposicion

para involucrarse en el proceso investigativo.(agaex 3 y 4)

En la primera sesion de asesoramiento se hicieneguptas abiertas, dando un tiempo prudente
para que los padres respondan libremente, y postante, en funcion de la respuesta se

intencionaron preguntas especificas, que se relacien la propia encuesta.

Los nudcleos de conocimiento basicos que se empleam la encuesta inicial fueron
predeterminados en base a la literatura revisduta gbtema, los que luego fueron modificados en

funcién del resultado de la IAP.

El proceso instrumental de registro y conservad@a informacion se hizo mediante grabacion,

audio o video. Ademas se llevd a cabo la toma nalaunotas.

La exploracion de la informacion remanente preseamtelos padres comenzd con una carta
informativa, detallando los objetivos que esta igers solicitando la autorizacion a realizar una
encuesta con fines investigativos en el capituldidetega Los Pipitos, posteriormente se citaron
a las familias con hijos que padecen SD en diasfiglados, y una vez llegando al centro, se les
explico en qué consiste el estudio y los objetiyos este persigue, cuando ellas aceptaron, se les
dio a firmar el consentimiento informado, y se entpa grabar la entrevista con un Smartphone

de alta tecnologia.

Posteriormente con unas 5 entrevistas realizadasatied un pilotaje y se modificaron algunas
preguntas de la encuesta, cabe sefalar que lasne®stle asesoramiento genético fueron

realizadas por un estudiante de la maestria erigam&mana con mencion en medicina genética.

2.8.3 Metodologia para la recoleccién de la infarid@ en la Etapa 3

En esta etapa la metodologia predominante fueoekpamiento de la informacion previamente
coleccionada, a fin de proceder a definir los geecensiderarian NCC sobre los cuales

profundizar y a disefar la estrategia de AG.



Esta etapa tuvo una amplia participacion de lesstigados (padres de familias con nifios con
SD), lideres de la comunidad y de los investigaldem ella se produce el establecimiento de un
compromiso colectivo a través de un dialogo emsepladres y los investigadores para emprender
acciones gque permitan transformar la realidad oet@ndo los NCC para la AG disefiando una

estrategia de AG. (Anexos 6y 7)

2.8.3.1. Determinacioén de los nucleos de conocitng&basicos

A través de un proceso de diadlogo entre los pagolmescipantes y los investigadores, asi como
mediante el analisis de datos obtenidos en lagwstias a profundidad se definieron NCC que
finalmente se incluyeron en el disefio de la egiratde AG, creando un compromiso colectivo
para emprender acciones que permitan modificalogdtie enfrentamiento a los problemas de

salud y educacion de los nifios con SD para megalatad de vida de pacientes y familiares.

Al final de estas etapas de la investigacion sepitaron las entrevistas grabadas y se organizaron
en carpetas en donde se realizO una transcripadtua de la informacion obtenida,
posteriormente se consolidd y se transformo logsdanh nimeros, para asi realizar un analisis de

la informacién brindada.

El andlisis de los datos se hizo utilizando la itgece NCC, estableciendo contenido de interés
para la investigacion, estos contenidos y concepiesse obtuvieron a través de la lectura critica y
analisis de los entrevistados, también es conocmmo analisis tematico y al finalizar se
analizaron NCC en las areas definidas, en lasrseside asesoria genética inicial a los padres de
familias que tienen nifios con SD con un métodorddisas de la informacion brindada. (Anexo
6).

2.8.3.2 Disefio de la  estrategia de asesoramigem@tico a aplicar en la segunda sesién
individual segun necesidades.

Se procedio a disefiar la estrategia de AG que mespa las necesidades, considerando la

participacion en el disefio de los interesados,casio los elementos que internacionalmente



conforman el AG, por lo que se establecieron lagaes a realizar en cada uno de los siguientes

aspectos o pasos establecidos en el consejo gepatla literatura:

» Confirmacién del diagnostico
» Historia familiar

» Estimacién de riesgo

» Soporte o basamento

» Discusién de opciones

* Apoyo

Se tuvieron en cuenta ademas los siguientes topicos

- Los nucleos de conocimientos basicos que seidefm

-Las necesidades de salud que se detectaron.

-Las necesidades cognoscitivas detectadas

-Los principios generales considerados en lastegtess de asesoramiento genético fueron:
Ser objetivos y decirles la verdad, sin ocultdiaitgear los hechos

Ser imparciales No propiciar una determinada caotaduc

No influir en la toma de decisiones No darles &edér que determinada eleccion o decisidon nos

gustaria mas

No juzgar

No indicar (en el sentido estricto de la palabrag kervicios son voluntarios, ellos los solicitan
No sugerir

No aconsejar

No insinuar

Maximizar durante todo el proceso, el respeto asipersonas

Evitar el dafio a la integridad familiar.

La estrategia disefiada aparece en el anexo 7.

2.8.4 Metodologia para la recoleccion de la infarida en la Etapa 4



Se procedio a la aplicacion de la estrategia de digefiada a cada familia individual y se
impartieron charlas sobre la trisomia 21 al grupofamilias con similar situacion de salud,
mediante una sesién de AG de carécter colectivo.

2.8.4.1 Metodologia para impartir el asesoramigettético a las familias de forma individual
1-La validacion del diagnéstico

El Diagndstico fue confirmado a través de Intertoda, arbol genealégico, realizacién del
examen fisico en busca de los signos que caraateeizfenotipo del SD, revision de la historia
clinica del paciente donde se constatd si existgaluaciones de otros especialistas,
complementarios realizados asi como sus resultado®jo de gran valor ya que su seleccion fue

a conveniencia

2-La obtencion de la historia de la familia y logeecedentes de consanguinidad.

Se realiz6 arbol genealdgico buscando anteceddatediares de SD, que aungue no son
frecuentes, dado el caracter no hereditario denflermedad se pueden observar en los casos de
translocacion, los que de estar presentes ayudabaentar sobre esa patogenia. Al confeccionar
el pedigri se buscé de manera particular si hagcadentes de consanguinidad, los cuales aunque

infrecuentes en esta enfermedad, se han descriiertos casos en la literatura.

3- Estimacion de riesgo de recurrencia.

La Estimacion del riesgo para esta investigacidmaga del calculo de riesgo de recurrencia.

El tipo de riesgo a calcular segun la fuente egdeempirico, el cual se calcul6é para cada familia
de forma individual, segun cinco elementos: frecigede base en la poblacidn nicaragtiense, para
la edad materna a la concepcion del nifio en cuegti@sencia de consanguinidad, presencia de
otros casos en la familia y parentesco con el mitpd resultados del cariotipo si estuviera
disponible.

En caso de la disponibilidad del cariotipo si ésotnia 21 libre, o mosaicismo, se partié de un

riesgo de 1% si la madre era mayor de 25 afno8, %esi la madre era menor de 25, del riesgo



especifico por edad a partir de los 35, y se ad@ion los riesgos segun los elementos antes

descritos.

En el caso de translocacion de Novo, el riesgoatauld de la misma forma que el expresado
antes.Si la translocacion fue heredada el riestyictees de 33 %, el riesgo empirico a utilizar en
la investigacion fue de 12-14 % en los casos hdeedke la madre y de 3 % si el portador
balanceado fue el padre. Estos datos se adecusgan el cromosoma que esta involucrado en la

translocacion ademas del 21, como aparece refadmen la literatura.

4-Comunicacién de la informacion, soporte o basamen

La Comunicacién se logréo mediante la entrevistaaada, haciendo énfasis en saber escuchar, en

la habilidad para mostrar la informacién de formecysa, clara y en el momento preciso.

Se tuvo especial cuidado en no convertir la etapacamunicacién, solo en un proceso de
trasmision de conocimientos donde se diga que &Dey como se produjo en la familia y en
calcular y trasmitir cual es el riesgo de recuri@mpara que ocurra en nuevos hijos, sino en lo
fundamental, se dedicd a trasmitir aspectos reladios con los cuidados de salud, con las normas
de vida e higiene, con la atencién y carifio famifigocial que necesitan estos nifios y trasmigir la
posibilidades educativas, asi como para aclaraastdas necesidades y preocupaciones de los

padres.
Para ello se previo:

-Disefio de una hoja Informativa para la enfermetidque fueron entregadas por escrito a las
familias especificas.

-Disefio y uso de materiales didacticos que fuenopleados en las dos sesiones de asesoramiento
genético individual proyectadas a cada familia yasncharlas educativas al grupo de padres con

similares problemas de salud.

5-Discusion de opciones.

En esta fase del disefio de la estrategia se dagétaapara la discusion de opciones en etapa de

busqueda y definicion de opciones individualesqaala familia.



Se previd una etapa de discusion de opciones @etearcolectivo que se realizdé durante las
sesiones de charlas educativas e informativas,aterra conjunta y donde los interesados padres
de las familias afectados por un problema de salodlar decidieron qué acciones desean
emprender para ayudar a sus hijos y ayudarse mlisso0s, las que en lo fundamental estan

relacionadas con opciones a escoger en la esféaanile, salud, educativa y social.

6-Contacto a largo plazo y apoyo.

En esta etapa del disefio y aplicacion de la egteat® considerd recoger la informacion y los
medios para mantener con la familia un contacto yomperiodo largo que de forma ideal y
siempre que coincida con los intereses de los patirbe ser de por vida, ya que el AG debera

reabrirse en otras etapas de la vida.

Para garantizar el apoyo a estas familias, etap@ocida también como soporte o basamento que
son las medidas, acciones y opciones que vamaoeadesponibles para poder ofrecer todo el AG,

se consideraron las posibilidades reales de lditaque se detectaran a través de la investigacion,
las posibilidades de la comunidad, de los padrds lps lideres informales de la comunidad asi
como la de los propios investigadores, por tantesta etapa de planificacion el apoyo se previo
en base a las posibilidades y realidades, asi ¢tosnintereses de las familias, por tanto se podria

brindar:
apoyo de salud (consultas especializadas, refaadlit temprana y cariotipo entre otras)

apoyo de educacién (enseflanza especial, estimulaemdprana o educadores y entrenadores

ambulantes, cursos a los padres para su propiaitzgpén)

apoyo social (medios y locales para el desarraladtividades sociales para estos nifios, obras de

teatro, de titeres, musicales, ballet, juegos titZcy otros asequibles)

En este sentido también fueron Utiles la hoja mfdiva para la enfermedad que se entregd por
escrito a las familias especificas y los materididacticos empleados en las charlas educativas

colectivas realizadas.(Anexos 8, 9 y 10)



2.8.4.2 Metodologia para la aplicacion de la esriatde Asesoramiento genético colectiva

Una vez concluidas las segundas sesiones de AG #amailias individuales se plane6é una
capacitacion general al grupo de padres con siesilgroblemas de salud utilizando video y
presentacion en PowerPoint, para hablarles y radesl sobre que es el SD, ultimos estudios,
preguntas abiertas y dudas. Para esta actividathpkearon nuevamente los materiales didacticos
disefiados y empleados en las dos sesiones deam@stp genético proyectadas a cada familia.
(Anexo 9y 10)

Al final de esta sesion de charla informativa esddose entregd una segunda encuesta para

valorar la informacién brindada a las familias te@h la asesoria individual como grupal.

2.9 Metodologia para la recoleccion de la informagén de la etapa 5

Para evaluar los resultados de la aplicacion éstlategia de asesoramiento genético, con base en
el andlisis de datos provenientes de las encusstasloraron los resultados de la aplicacion a
corto plazo de la estrategia de AG, en lo fundaaidat satisfaccion conseguida y de forma
limitada se evaluaron otros dos aspectos: la nwadibn de conocimientos sobre la enfermedad
conseguida con las charlas educativas impartidas yecesidades de salud detectadas que fueron

resueltas (anexo 11).

2.10 Aspectos éticos de la investigacion

A cada informante se le explico los objetivos d#lidio y se le solicitd consentimiento informado,

se le di6 a conocer que la informacion seria atilé&solo con fines investigativos, y se mantendria
el anonimato de los entrevistados, la informacidrtenida seria usada solo de manera no
divulgativa y que ellos podrian interrumpir la enista o dejar de participar en el momento que lo

desearan. (Anexo 1)

Se les di6 a conocer que esta informacion tantmteluida como la obtenida en grabaciones se
podra compartir y/o utilizar para retroalimentar ienestigaciones futuras a responsables de
programas, hacedores politicos e investigadorela enateria, con el propdsito de mejorar las
debilidades encontradas en la investigacion asioclamformulacion de politicas o protocolos

meédicos clinicos para mejorar la calidad de vidodaifios con SD.



2.11 Procesamiento estadistico
Se emplearon en lo fundamental técnicas cualigtea lo referente a los analisis tematicos.

Se realiz6 triangulacion de la informacion aportgaa las entrevistas en profundidad y las

encuestas y entre éstas y las necesidades sgntalaatisfaccion referida.
Operacionalizaciéon de las variables:

Variables de la etapa 1. Informacién general gpéafres sobre los conocimientos existentes sobre

el SD y esbozo general de la investigacion.

Nivel de actualizacion Conocimientos actuales sar&D, variable compleja que incluye las
variables que aparecen a continuacion. Medida @id&l de la preparacién de las charlas,

videos, entrevistas, encuestas y otros instrumentos
-Fenotipo de SD en distintas etapas de la vida.
-Mecanismos de produccion del SD

-Adelantos en la educacion del SD

-Adelantos en la atencion de salud de estos nifios

- Formas de prevencion del SD.

Disposicién de las familias para participar enA®.| Estado psicologico positivo de las familias
para participar en la investigacion. Disponibilidad

Consentimiento informado. Acceder a un estudio conocimiento de causa, para una IAP
significa proporcionar también espacios para laslabk. Involucramiento de los lideres. Lideres
comprometidos a participar. Locales habilitados.ng@atimientos informados individuales

otorgados.

Esbozo de la investigacion entre padres y persquel lidera la investigacion Definicion de
disefio, tareas; objetivos y resultados en el doleate investigadores e investigados de forma
colectiva. Tareas, objetivos, estrategia, partmigra de los padres, lideres de la comunidad que

participan. Precision de las tareas, de los olgstide la estrategia.



Variable de la etapa 2. Recoleccion de la experdentvida por los padres previamente,
necesidades de salud sentidas y de conocimieros sbSD.

Primera sesion asesoramiento genético procesordanicacion que se ocupa de los problemas
humanos asociados con el riesgo de apariciéon, deastorno genético en una familia Asesoria
genética que explora la experiencia vivida erimficion previa a los padres basados en ndcleos

de conocimiento predeterminados.

Nucleo de conocimiento predeterminado Conocimidmriadado por los investigadores a los
padres en la asesoria genética inicial, determsadpartir de la literatura revisada. Variable
compleja que incluye las variables que aparecemtnuacion:

-Embarazo Es un proceso fisiologico que por diverfs@tores pre natales pudiera terminar en

distdcico o eutdcico

-Enfermedad Hereditaria Es una patologia concebidarioldgicamente y trasmitida al hijo a

través de los genes de unos de los padres.

-Origen del SD en la familia Es un conocimientosperl adquirido sobre como se explica su

causa, en cada familia concreta, en el 95 % decksiones de forma no hereditaria.
-Fenotipo del SD Principales caracteristicas didie la enfermedad.

-Riesgo en la Familia Seria una percepcion globdadamilia de que el SD pudiese ocurrir por

primera vez en la familia (Riesgo de ocurrencia).

-Posibilidad que se repita Es una probabilidad de €l suceso vuelva a ocurrir (Riesgo de

recurrencia).

-El problema puede ser prevenido en el futuro Eton o el conjunto de acciones para tratar de

evitar que el SD suceda en la familia, o se repita.

-Formas de Confirmar la Enfermedad Son accioneseguealizan en el laboratorio para reafirmar

gue un paciente con sospecha clinica presentaeptdia enfermedad.

-Formas de prevenir la Enfermedad. Se refiere m@es que toma cada persona para que el SD

no se repita.

-Posibilidades educativas actuales en el SD. Camprdiferentes alternativas. Existen formas de

educacion especializada en el SD y cierta expedancla educacion regular.



-Primera informacion recibida. Educacion previaredh deteccion y conducta con hijo con SD.

-Informacién adquirida Informacién obtenida sobr&B por distintos medios, que puede o no ser

correcta.

-Examenes especializados Pruebas de laboratoriog especificos, relacionadas con el

diagnéstico de la enfermedad, o de alguna de suplmaciones.

-Familiares con conocimiento Parientes muy cercauestienen conocimiento determinado sobre
SD.

-Familiares con S.D. Parientes de cualquier gréeictados con SD.

Variable de la etapa 3. Establecimiento de unpromiso colectivo entre padres e investigadores
determinando los Nucleos centrales de conocimigmtigefiando una estrategia de asesoramiento
genético

Nucleos centrales de Conocimiento definidos. Sereefal Conocimiento que sera brindado en la
segunda asesoria genética. Se partird de los coeotds predeterminados definidos en la etapa
1, a los que se le afadiran los resultantes digtidcon los familiares en la primera sesién de
asesoria genética (etapa 2) y del didlogo postdieondo a cabo en esta etapa. Variable compleja

gue incluye las variables que aparecen a contiGnasegun las tres areas definidas:

Area 1. Necesidades vivenciales a potenciar. AreBsentes a normas y estilos de vida, que
forman parte de las demandas requeridas para garaestabilidad familiar, social, biolégica, y

psicoldgica. Variable compleja que incluye las oiesferas siguientes:

- Esfera Preparacion al personal médico y de edutaespecial. Aspectos instructivos y
educativos que requieren conocer médicos y otabsjmdores de salud, y educacién para ayudar a
las mejores experiencias vivenciales de estas pesso

- Esfera Confianza y busqueda de ayuda para lassidecles de salud. Instruir y educar en la
confianza en la solucion de los problemas, bioligjyieducativos y sociales de pacientes con SD a
través de la divulgacion de las mejores experisnamestas esferas y de la blusqueda colectiva de
las potencialidades existentes en el municipiopa& para la solucién de algunas de ellas

- Esfera Vida social, descanso, esparcimiento. é&tepeconcernientes a la preparacion de los

padres en normas de convivencia social, partiahpaen actividades colectivas y sociales , de



recreacion y esparcimiento, abiertas, con los nidmsSD, potenciando su conducta adecuado en

espacios publicos y potenciando su disfrute esglirit el de sus padres.

- Esfera Constancia y exigencia con el nifio pasaralar logros educativos. Conductas dirigidas a
la educacion con nifios con necesidades especaeshase en la exigencia comprensiva y el

amor asi como el estimulo a los avances logrados.

- Esfera Conducta reproductiva. Aspecto biolégicsogial, encaminado a perder el miedo a la
reproduccion posterior al nacimiento de un nificctafdo, promulgado el beneficio que puede
representar para la familia el nacimiento de unonsin la enfermedad para el desarrollo
psicologico adecuado del nifio enfermo y de la fiamési como garantizar la realizacion de los

cariotipos, que garanticen descartar los casoglesado riesgo de recurrencia.

Area 2. Necesidades de salud sentidas. Situacid@esalud que han sido percibidas por los

familiares. Variable compleja que incluye las teess siguientes:

-Esfera sicolégica Situaciones sicolégica que hdo percibidas por los familiares como no

resuelta Reacciones emocional. Conducta tomadat@aén del nifio.

-Esfera genética Situaciones genética que hanpsidnbidas por los familiares como no resuelta

Evaluacion por genética. Los cariotipos. Seguinaienédico

-Esfera Otras especialidades médicas Situacionespbialidades médicas diversas que han sido

percibidas por los familiares como no resueltasiBién a cardiologia, estomatologia, y otras.

Seguimiento médico.

-Esfera Estimulacion temprana Proceso de ejercicecesario para la maduracion

neuropsicolégica. Remision a los pipitos.

-Esfera Estimulacion en el hogar. Aptitud de loglrpa para una mejor estimulacion en el

desarrollo. Practicas aprendidas en los pipitgergieas en casa.

Area 3. Necesidades de conocimiento Situacionesom®cimiento deficientes que han sido

percibidas por los familiares Variable compleja matuye las 9 esferas siguientes:

-Esfera Enfermedad Hereditaria. Es una patologicatnda embriolégicamente y trasmitida de

unos de los padres a través de sus genes.

-Esfera Fenotipos Principales caracteristicasagide la enfermedad. Conocer al menos 3 signos

clinicos de la enfermedad.



-Esfera Origen del SD. Mecanismo a traves del seigdroduce la trisomia del par 21. Conocer las

formas en que se origina la enfermedad.

-Esfera Riesgo ocurrencia Es la probabilidad queegea el SD en una familia cualquiera. Si

manejan probabilidades de riesgos o percepciones.

-Esfera Riesgo de recurrencia Es la probabilidadlrgaparezca el SD en una familia con un caso

previo, Si manejan probabilidades de riesgos ogpeiones.

-Esfera Método de Prevencion. Diferentes técnicpsogedimiento dirigidos a evitar nacimiento

de nifios afectados Si conocen al menos 2 posidéilde prevencion.
-Esfera Método de confirmacidn Estudios especiadea comprobar la sospecha clinica del SD.
Si conocen que es mediante el cariotipo.

-Esfera Posibilidades educativas. Métodos pedag$gictécnicas educacionales especiales para

discapacidades especificas. Que al menos mangjesilillidades educativas.

-Esfera Insercion social Posibilidad de incorpaalos nifios con SD a la comunidad. Que al

menos manejen 2 posibilidades sociales.

Variable de la etapa 4. Producir acciones Upkas el grupo de padres, familiares y nifios con
SD atendidos en los Pipitos de Jinotega aplicanip estrategia de asesoramiento genético

especifica para estas familias e impartiendo chadacativas colectivas.

Segunda sesion de asesoria genética. Proceso dmicanion que se ocupa de los problemas

humanos asociados con el riesgo de aparicion, d@storno genético en una familia.

Estrategia de AG. Es una estrategia disefiada lestiavestigadores y los padres de familia para
resolver los problemas detectado en IAP. Varialmepieja. Consta de 8 pasos que son las

variables que aparecen a continuacion.

-Validacion del diagnostico Incluye el examen fisigara confirmar el fenotipo y el estudio

considerado la prueba de oro para confirmar elndisiico. Examen fisico y Cariotipo

-Historia de la familia y los antecedentes de cogsenidad. Recoleccién de los antecedentes
familiares hasta 3 generaciones en ambas lineagrPedrbol geneal6gico

-Estimacion de riesgo de recurrencia. Calculo dego por método empirico usando fuente de

riego empirico. Segun se detall6 en la metodolggian base en los resultados de los cariotipos.



-Comunicaciéon de la informacion, soporte 0 basamertoceso de interaccion con la familia a
largo plazo, que incluye el aspecto médico, edutayi el sicolégicos. Segun se detall6 en

metodologia.

-Discusion de opciones. Proceso de dialogo engrenkestigadores y los padres de familias que
conlleve a tomar las decisiones adecuadas para gada Segun como se detalldé en el

metodologia.

-Contacto a largo plazo y apoyo. Proceso de AQgolplazo de forma sistematica. Asesoria al

nacimiento, en la infancia, en la adolescenciaadiatez.

-Examenes especializados Pruebas de laboratorigseapecificos indicados o sugeridos por el

equipo

-Familiares con S.D Parientes con S.D detectadakamte confeccion del Pedigri en cada familia

incluida

Variable de la etapa 5. Valorar la efectividadoata@ plazo de las acciones realizadas, en la
primera parte de la espiral del ciclo de invesiiyaaccion participativa.

Nivel de satisfaccion de la asesoria genética.shigacion a corto plazo destinada a obtener una
optimizacién a través de la retroalimentacion oldrpor medio de la comparacion con los
resultados de una AG previa. Se medira por lasesitgs variables:

-Informacién adquirida Informacion obtenida por meedle los investigadores entrenados y

participantes de la investigacion.

-Nivel de conocimiento adquirido. Informacién adala o percibida a través de la aplicacion de
la estrategia de AG disefada, la cual sera compa@u el estado encontrado con una experiencia

previa de asesoria genética.

-Habilidades adquiridas Habilidad desarrollada peadizar un objetivo determinado que en la AG

previa resultoé deficiente o incompleto.

-Desempefio del AG. Conjunto de valoraciones sdzersportamiento de los asesores genéticos
y el equipo de investigadores, brindado por loggmde familia de nifios con SD y obtenido a

través del resultado de las encuestas.



Capitulo 3. Analisis de resultados y Discusion.

3.1 Andlisis de los Resultados de la etapa 1.
Informacién general a los padres sobre los conociemntos existentes sobre el SD,

caracteristicas generales de las familiasesbozo general de la investigacion.

En este momento inicial con las familias, se les dna informacion general sobre los
conocimientos que existen sobre las formas en gueaiucen las enfermedades genéticas y en
particular el SD, explicando que en las célulasiakes, en el proceso de la meiosis puede ocurrir
un error en la misma denominado no disyuncion, Itpva a la formacion de una célula sexual
(gameto), con un cromosoma de mas, que al serdadonpor el otro gameto normal, origina un
huevo o cigoto con un cromosoma extra de un tipticpéar, en este caso el cromosoma 21, por lo

gue se denomina trisomia 21.

Se explicaron también a los padres de forma geteradelantos existentes en la educacion y la
atencién de salud de estos nifios y se realizo ltmhed esbozo general de la investigacion.

En la grafica 1 y las tablas 2 a la 3 aparecenmigtas las caracteristicas generales de las familias

gue participaron de la investigacion accion erndpa 1.

En el gréfico 1, se muestra la edad de los paditeser a su hijo, 9 tenian entre 16 y 25 afias y |
misma cantidad entre 26 a 35 afos, es decir go@, & % de los padres eran menores de 35 afios;
por encima de 35 afios habian 12 padres 37,5 Y%aPDmaddres, entre las edades de 16-25 afios
habia 12 madres y 9 de 26 a 35, 21 mujeres pojaldba35 afios para el 65,6%, mientras que 12
madres 34,3%, tenian edades avanzadas por eneiB@ afios, asumiendo de esta forma que en

Su mayoria eran padres jovenes.

Segun estas edades encontradas de padres, seopsedar que la literatura internacional es mas
frecuente encontrar madres afectadas, en las edatlesias<16,>35 afnos)

En esta investigacion no se observa en la misma&makstos datos no eran lo esperado, en esta

investigacion el SD afecta a cualquier edad tantéos padres como en las madres, vemos que



especificamente por encima de 46 afios habia 3 maune habia 6 padres, de los cuales 4 tenian

mas de 50 afos, se ha planteado que el riesgohdra se incrementa por encima de los 50 afios.

Grafico 1. Edad de los padres al nacimiento de son SD
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Otro analisis interesante que se deriva de esta ¢alque a pesar de que se ha planteado un riesgo
mayor para mujeres de edad avanzada en numerouthslal cantidad de mujeres con edad
adolescente, es igual a la cantidad de mujeresedades por encima de 35 afos, esto no debe
llevarnos al error de interpretar que la edad matevanzada no es un riesgo para el SD, téngase
en cuenta, por ejemplo, un analisis del siguieipie; t si en una serie de nifios, libres de este
padecimiento, se analizara la edad materna, Isguspera es que menos del 15 % de las madres
de esos niflos sanos tendrian edades por encim& dBo3, mientras aqui en Nicaragua en un
estudio realizado por Urbina y Col 2001-2010 enddalpa , retrospectivo de 10 afios, se observo
gue madres de entre 36-40 afos se vio afectad&Dosiendo el 23.3%, siendo el mas alto del
estudio. (44).

En esta investigacion las madres de edad avanaadanfel 34,3%.



En un estudio similar Torres y Col 2009 encontragjar entre las edades de mayor predominio
fue en mujeres de 37 a 44 afos de edad (40%). €&pecto a los padres de los nifios, 40% se
encontraban dentro de un rango etario de 22 a @8 @%), sin diferencias significativas entre

las edades de los padres vs madres. (35)

La tabla 1 muestra la escolaridad de los padresdel@predomina la educacién media (entre
secundaria incompleta y completa) en un 42,2% eboansexos; 32,8 % no estudiaron 0 no

habian terminado la primaria; 15,6 % terminaroprimaria y 9,4 % eran universitarios.

Las escolaridades son muy variables pero con mégouencia encontramos la secundaria

incompleta, en las madres con un 21.8% y los padmesin 28.1%.

En el trabajo de Lucia Torres las madres contalbanua nivel de escolaridad primario (40%) y
secundaria (45%). (35)

Para determinar el de conocimiento planteado erolgstivos, es determinante mencionar la

escolaridad de los padres en cuestion, El 48.4%adres que no estudiaron o no habia terminado
su primaria, siendo casi el 50% del estudio, atulesr este porcentaje se observa la importancia
de transmitir una informacion sencilla, tratandoadtarar dudas e incentivando a la busqueda de

personal de salud pertinente.

Tabla 1 Nivel de escolaridad de los padres.

Nivel de Escolaridad Madre % Padre %
Analfabeto 3 9 1 3
Alfabetizado 1 3 1 3
Primaria incompleta 7 22 8 25
Primaria completa 5 16 5 16
Secundaria incompleta 7 22 9 28
Secundaria completa 6 19 5 16
Otras superiores 3 9 3 9

Total 32 100% 32 100%




En la tabla 2, se muestra el sexo de los ninosS@del estudio, hay 17 nifilos y 15 niias, lo cual
en esta serie no representa diferencias, el sesgulido es el mas frecuente con 53.1% vy el

femenino con un 46.9%.

Tabla 2. Sexo de los nifios con SD
%

Sexo de los beb:

Hombre 17 53
Mujer 15 47
Total 32 100%

Segun el estudio realizado en Matagalpa por Torreal. 1991 la proporcién de varones fue de
55% y el 45% de nifias, (44).

Podemos observar que este estudio mencionado canterite y relacionado con la presente
investigacion no existe un porcentaje del sexopredomine por encima del otro, por lo cual el
sexo en este estudio no es determinante, perdeessante que el 40 % son del sexo masculino en

los pipitos.

3.2 Andlisis de los Resultados de la etapa 2.
Recoleccion de la experiencia vivida por los pagresiamente.

Necesidades de salud y de conocimientos sobre el SD

En el AG inicial a través de la entrevista, se pdi@ a la recoleccion de la experiencia vivida por
los padres de los nifios con SD, por medio de lapicion de los resultados de las entrevistas a

profundidad, con la aplicacion de cuestionario.gXas 2)



3.2.1 Experiencia vivida por los padres.

De las experiencias se puede mencionar las masanéds como el hecho de que las madres al
nacer €l bebe lo vieron normales y fue hasta despue le notificaron que su hijo tenia SD. Aqui
comparte mama de Ariel su experiencia; Mi nifioncleanacio se fue conmigo, me lo dieron
pronto le di el pecho, cuando me iban a dar denadtaijo el médico que mi nifio tenia SD y yo no
creia que existia eso, y me preguntaba como ilbaer ke grande.

La tabla 3 muestra como apreciaron las madressalradlo de su embarazo, el desarrollo de su
embarazo, la mayoria refirié que fue normal corvlr8% y en aquellas que manifestaron haber
tenido alguna dificultad, se refirieron a amenazaldorto, pobres movimientos fetales, depresion,

fiebre, migrana, entre otros.

Tabla 3. Apreciacion sobre las caracteristicagnddarazo.

Como considera que fue su embarazo Total %
Normal 23 71.8%
Sintomas de aborto 2 6.2%
Mal por patologia asociada 7 3.1%
Total 32 100%

Fuente: Primaria

Al resumir la clasificacion de estos embarazosaetalbla 4, se encontré que 10 mujeres (31.2%),
consideraron que su embarazo habia sido regulal@pero en su mayoria en un 62.5%, cursaron

con un embarazo considerado como normal.

Tabla 4. Clasificacién del embarazo

Como clasifica su embarazootal %

Normal 20 62.5%
Malo 6 18.7%
Regular 4 12.5%
Bueno 2 6.2%

Fuente: Primaria



En la grafico 2, referente a como fue el estadmdfe al nacer, 14 padres consideraron que era un
nifio sano, 12 contaron que estuvo ingresado enati@ogia, pero no conocieron la causa y solo

6 dijeron conocer que presentaba el SD.

26 Padres desconocian el diagnostico al moment@ackr y durante la estancia en el hospital a
como nos cuenta la mama de Antonio Antes del garttblaba de nervios y pari sin dolor, mi
nifio nace pero moradito, pero yo siento en el mémneamo que me niegan la informacién y
como a los 2 dias me brindan la informacion delesg a neonatologia y sobre la asfixia, estuvo 2
meses en neonatologia sin que me dieran algun adiignm, ya que me habian diagnosticado
multiples malformaciones en la mascota previo giopa

Grafico 2. Como fue el estado del bebe al nacer.
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Fuente: Primaria

En la tabla 5, el diagnostico de SD fue dado pomédico pediatra en 65.6% de los casos,
mientras que en 15.7% de las familias fue un perigonien reconocié la enfermedad y en 18.7%

de los casos el diagnostico fue informado en Ipgdai.



En los casos de diagnostico para el SD normalmemtdiagnosticado por un personal médico
capacitado, pero en la presente investigacion ndeessta manera, esto no era esperado en la
investigacion, siendo por los pocos rasgos feratipi asociado a las pocas sospechas en el

personal de salud.

Lizbeth Gonzalez y col 1998 resalta que mientrasansea el porcentaje de células con trisomias
son menores las manifestaciones fenotipicas y shrd#lo intelectual se encontrara menos
afectado. Asi mismo el riesgo de recurrencia pasaplogenitores variara, cuando la expresion
fenotipica de un individuo hace sospechar el disgig®dde SD 0 no esta bien claro el diagndstico
y el andlisis cromosoémico resulta normal, se debézar el conteo de 100 metafases para buscar

lineas trisdbmicas que se encuentra en baja prapord6

En algunos casos durante la entrevista se encontrafios con pocos rasgos para SD pudiendo

pasar inadvertidos, que perfectamente se pensani@@s con mosaicismo celular.

Seria interesante en estudios posteriores, indagarsobre este topico haciendo hincapié sobre
todo en los rasgos fenotipicos encontrado en caanjgar al cariotipo realizado y su interpretacion

y analisis por parte del personal de salud.

Tabla 5. Persona que informd el diagndstico

¢, Quién le informé a usted sobre aliagnés No. %

su hijo?

Los Pipitos 6 18.7%
Familiar 5 15.6%
Doctor 21 65.6%
Total 32 100%

Fuente: Primaria

En todos los casos se empled el término de SDa(&bl



Tabla 6. Nombre usado por la persona que informé aliagnostico.
%

¢, Quénombre uso la persona que le inforr

el diagnostico?
Sindrome de Down 32 100%

Total 32

Fuente: Primaria

Al preguntar como se siente en la actualidad telsiaim nifio especial en su vida, la inmensa
mayoria de los padres refirio una sensacion plac&nsolo un caso manifestd sentirse triste, por

tratarse de un nifio agresivo (grafico 3).

Esto refleja como los padres pasados la primeraci@a de enfrentamiento, hacen una
reacomodacion de sus expectativas, se adaptarptaada nueva situacion, en la mayoria de los

casos, considerandose dichosos de tener un hgaiakp

Al estudiar las conductas iniciales tomadas pophxfres, se encuentra que con mayor relevancia,
gue se sienten bien y normal en un 21.8% al temeiito con SD en sus vidas. Huiracocha y col
2013, refieren en un estudio tipo cualitativo oligeional, que persiste al inicio el concepto
negativo que se tiene sobre las personas con 3kjode la historia cultural adquirida y que las
emociones iniciales son negativas de dolor, culgaustracion, pero afortunadamente como en
este estudio las madres progresivamente experimeamta cambio al percibir la situacion,
encontrando un abanico de cualidades en sus lgjasial refuerza la motivacion y la conviccidon

de centrarse en el presente para una mayor apécielas cosas sencillas de la vida.



Grafico 3. Sentimientos actuales de los padres anéénifio con SD
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Fuente: Primaria

En la grafico 4, al preguntarse sobre la primeeza®n, puede observarse que la situacion fue
algo diferente, ya que 12 padres dijeron haberstdsemal, o haber tomado una actitud negativa,
ante el hecho no esperado de tener un hijo afectado

Grafico 4. Actitud de los padres en el momentondeimiento del nifio.
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¢ Seria prudente notificar a los padres que nacelilse con SD? Es conveniente hacerse esta
pregunta, porque esta noticia brindada al naceifiel no tendria el mismo impacto negativo a

como se dio en varios de los casos.

Por su parte, en la tabla 7 se refleja la conddetspués del diagndstico, en la cual 16 padres
consideran que fue una conducta regular y 1 padsediee mala, mientras que 15 padres tuvieron

una conducta considerada por ellos mismos comaiadac

A como nos comparte mama de Félix que nos comepdae llorando 6 meses, pase buscando
otras respuesta y otros tipos de diagnéstico ams aibctores, a los 6 dias de nacido ademés de su
sindrome le diagnosticaron que padecia de la éspichero no hubo rechazo y acepte
posteriormente la situacion, hoy por hoy en unaltwgn en mi hogar, considero que mi conducta

es aceptable.

Tabla 7. Conducta de los padres después del diagmos
%

Conducta después del diagno:

Buena 15 47%
Regular 16 50%
Mala 1 3%
Total 32 100%

Fuente: Primaria

3.2.2 Necesidades de salud

Se resumen los principales resultados alcanzapagiade la aplicacidon de la encuesta (Anexo 4)

En la tabla 8 un 78% de las familias encuestad@seren que no se les brindé al nacimiento,

ninguna explicacion médica sobre el SD, cabe sefjalaexisten ciertas condiciones en los casos



encontrados, dado que algunos bebés nacieron edascpatologias que se ingresaron a la unidad

de neonatologia y es en esta unidad donde semandise sospecha del SD,

En el momento al nacer €l bebe con SD en dondelserid analizar de qué manera o en qué
momento explicar a los padres todo lo que seri@saei@ que ellos sepan y no solamente el
diagnéstico, ya que deberia ir acompafiado AG emnil#ad de salud y su debido seguimiento con

un equipo multidiciplinario.

En general, el momento mas critico y de mayor exigepara el equipo de salud es el del

nacimiento del nifio afectado por SD o con sospdehserlo,

En la mayoria de los casos, el fenotipo de losspiede no ofrecer demasiadas dudas acerca del
diagnéstico, pero no es infrecuente que aun enetpspos mas entrenados, se planteen la
interrogante de la existencia o no del SD. Adesedlsa referido que no siempre el diagndstico se
realiza en el momento del nacimiento. Shapiro B&eovd que en 74% de los casos dentro de los

6 primeros meses de edad se pudo diagnosticarectaza el SD. 38

En muchos de los casos es inevitable que se démskes psicoldgicas del duelo sobre todo al darle
la noticia que su hijo presenta SD, y la negaciéenojo consigo mismo, es lo que aflora al
transmitir la noticia; es considerable tomar emtaigue la respuesta a la pregunta de ¢ Sobre si le

brindaron explicacion médica sobre el SD? Se Viizeimciada por estas etapas.

Tabla 8. Informacion brindada por el personal médmbre el SD

Sobre si le brindaron explicacion meéc %
SD. Total

Si 7 22%
No 24 78%
No sé 1 100%

Fuente: Primaria



Al evaluar el conocimiento predeterminada en |dat& se obtiene que los padres en un 78% no
sabian nada o no recordaban nada sobre el SD,apgge algunos de ellos ya habian pasado
consultas con un médico y tenia participacion efsiaterapia para la estimulacién temprana en

un centro especializado.

Inmediatamente después del nacimiento, las famikég®sitan aprender acerca del SD y adaptar

su rutina para una de mejor atencién del nifio, s@idose a la nueva realidad.

Es una responsabilidad y una preocupacion exaterdeerca del bienestar del nifio, y en hacer
todo lo posible, ya que en teoria, otros nifios exegitan tan constante e intenso seguimiento. De
ahi que las familias vean al nifio como una grapamsabilidad, Cada una de las acciones que se
llevaran a cabo tiene un grado de complejidad lgaréamilias, ya que tiene que aprender a lidiar

con esta responsabilidad. Todo es diferente, atipimas especificos, por eso la necesidad del

seguimiento y el aprendizaje constante.

Utilizando la teoria fundamentada a base de est&gvse descubre que la informacion brindada
por el personal de salud no es completa e integbaéniendo como resultado familias ansiosas
cuando se tiene que hacer frente a una nuevaisitiyaccomo sefiala el estudio de Sunelaitis RC
y col refieren que una informacion pobre obstaeullizsuperacion del duelo por el hijo esperado.
39

Es de mucha importancia no solo brindar la infolidrasino tomarse un tiempo para responder y

explicar a preguntas y dudas a familiares con goisgento constante.



Tabla 9. Conocimiento de los padres sobre el SD

Que conoce sobre el sindrome de Down Total %
Alteracion cromosomica 1 3.1

Que es hereditario 1 3.1%
Sus rasgos, retardo mental 2 6.2%

No recuerda informacion o no sabe nada 25 78%
Problemas fisicos 3 9.3%

FUENTE: PRIMARIA

En la tabla 10, al investigar sobre el motivo dprienera consulta de sus hijos, las situaciones mas

frecuentes encontradas en el estudio fue que 8fa2juerian saber mas sobre el SD.

Llama la atencién que solo 7 familias acuden buswat médico para saber mas sobre el SD, y
otras 14 no acuden del todo a buscar informaci®mrebable que esto se deba al bajo nivel de
escolaridad encontrada en las familias y el dificiteso a la informacién, debido a que existen

familias del area rural.

Tabla 10. Sobre primer motivo de atencién médica.
%

Motivo de consulta en la primera atencién médica deaifi

No tuve 14 43.7%
Saber sobre Sindrome de Down 7 21.8%
Problema Cardiaco 4 12.5%
Problema tiroideo 3 9.3%

Malnutricion 2 6.2%



Dolor articular 2 6.2%

Total 32 100

Fuente: Primaria

Al preguntar sobre el nombre correcto de la enfdadeale los hijos todos sabian que se trataba de

Sindrome de Down (tabla 11), mas ninguno conocizalnia escuchado sobre la trisomia 21.

Tabla 11. Sobre el nombre correcto de la enfermedad

%

Nombre correcto de la enfermeda

Sindrome de Down 32 100
Total 32 100

Fuente: Primaria

Con respecto a la evaluacion de servicios obterpdagamente por la familia, se descubre en las
tablas 12 y 13 sobre si le explicaron la necesitackalizar AG, cariotipos y seguimiento, un 50%

de las familias respondieron que no se les explaxda de eso y sobre a qué especialidad fue
referido un 31.2% respondio que a ninguna, perdgmdsi el enfoque de atencion integral y el

seguimiento que deberian de tener los pacientes.

En estudio similar sobre cariotipo, Cabanillas Barg col 2004 refieren que este tipo de estudio
sirvié para un buen numero de afecciones entregles se mandaron pacientes con multiples
malformaciones, sin embargo en la casuistica gpéeimentaron se detecto en un tercera parte que
la mayoria de los nifios eran con SD de los 1478saas 30.8% eran SD, 9.3% Turner etc. A pesar
del diagndstico de SD es de mucha importanciazagak cariotipo en todos los nifios con algun
rasgo clinico de SD, pues confirma la hipétesia ddscarta en absoluto, también se detecta casos
potencialmente heredables como las traslocaciomeesgicismo y eso empujaria a realizar mas

estudios a los progenitores para estimar el riekgoecurrencia y asi brindarle a los padres una



respuesta esperanzadora basada en datos congratqge la mayoria de las familias descubre un

nuevo temor al querer otro hijo en la famika.

En la mayoria de los entrevistados se observa lgueas familias llevan afios sin querer tener
mas hijos, debido al temor que se vuelva a repesito es debido a que el personal de salud no
brind6 la importancia necesaria al cariotipo sispsthar las implicaciones que traeria a futuras en

las familias.

Me encontré con una familia de edad avanzada ¢os fmayores, El primero de los hijos presento
retraso mental y el segundo SD, ellos posteriorenatd@scubre que son parientes y me lo
explicaron en el transcurso del AG, por lo cualidiecon ya no tener mas hijo.

Es importante conocer las diferentes complicaciole¢$SD, para asi mismo diferir a los pacientes
a las distintas especialidades, que son necesrias desarrollo del bebé. EI médico genetista
juega un papel importante en esta derivacion, loas&nen el cronograma de seguimiento en las

distintas etapas del nifio, lo cual debe de inforanlas padres y ellos estén enterados.

Tabla 12. Informacién recibida sobre examenes &dpsc
%

¢Le explicaron sobrela necesidad de €

especiales, seguimiento y asesoria genétic

Si 16 50%
No 16 50%
Total

Fuente: Primaria



Tabla 13 Informacion recibida sobre referenciarssaotias
%

¢ A qué tipo de especialidades ha sido referido si

Ninguno 10 31.2%
Pediatra 15 46.8%
Cardiologo 7 21.8%
Total 32 100

Fuente: Primaria

Las tablas 14 y 15 muestran que la mayoria dealagdiés no recibio informacion sobre el SD, y
la minoria la informacién, la recibié fueron de Ripitos y de los pediatras, y en ningun caso hubo

atencién genética.

En este estudio se esperaba que se les hubieraldmdde informacion en las unidades de salud,
quizas no completo. El sentir de los padres afestad que no se les abordé adecuadamente, ni se

les brind6 nada de informacion y esto es alarmante.

Mama de Félix Fernando nos comparte: En cuanto dmacié me dijeron que era un Sindrome
de Down, sobre la conducta que debia de tomar sndldebé no me explicaron nada mas que lo

trajera a Los Pipitos, que ahi me iban a explicar.

Estos datos recibidos han sido determinante y afitenurgencia de tener en las unidades de salud
personal capacitado en medicina genética que segerecde trasmitir la informacion esencial a
los padres, Skotko y Col en el 2004, Espafia, obtunolas madres refieren que los médicos no
aportaron informacion suficiente sobre el sindral@éown, y rara vez les dieron material escrito

o les aconsejaron relacionarse con grupos de apggmizados por padres.



Espafia es un pais desarrollado y con la espedatldagenética, pero las madres aquejan el
mismo sentir, es posible que la sensibilidad dsitleacion, la cual no es comoda, conlleve a un

sentir generalizado.

Tabla 14 Informacion recibida sobre el SD

N %
¢Le Dbrindaron explicacion meédica s
Sindrome de Down?
No 24 75%
Si 8 25%
Total 32 100%

Fuente: Primaria

Tabla 15 Sobre quien brind6 la Informacién recilidare SD

¢ Quién? N %
Los Pipitos 4 12.5%
Pediatras 4 12.5%

No recibieron informacion 24 75%

Total 32 100%

Fuente: Primaria

Las tablas de la 16 a la 18 estan referidas aal&aeion y no realizacion del cariotipo, que como
puede observarse solamente se realiz6 en dos fEciéa causa de no realizarlo, fue porque no

se les orienté.

En la tabla 18 se observa aparentemente la debitiéh personal de salud, con respecto a la
orientacion de realizarse un examen especializadgo apnfirma el diagndstico y riesgo de

recurrencia.

Es importante sefalar que en Nicaragua aun nceexistaboratorio que realice cariotipo, ya sea

de forma privada o que lo oferte el MINSA, asi gat va a dificultar el AG futuro.



Las 2 familias que realizaron el cariotipo, lasgiras fueron enviadas a México y Costa Rica, por

orientacion de un médico privado en genética, sierstio por un costo elevado.

Cabe sefalar que en ambos casos, los padres terosinsatisfechos con el examen y la

explicacion brindada, ya que tienen la certezaugenyp se volvera a repetir.

Tabla 16. Conducta en caso de realizarse cariotipo

Después de realizarse la prueba de cariotipo. %

Si No
¢ Le dieron el resultado enseguida? 0 2 6.2%
¢cDemoraron los resultados? 2 0 6.2%
¢ Le explicaron los resultados? 2 0 6.2%
¢, Contintan preocupandose por usted? 2 0 6.2%
¢,Lo han vuelto a consultar? 0 2 6.2%

Fuente: Primaria

Tabla 17. Satisfaccién después del cariotipo

Después de realizarse la prueba de Cariotipo %
Si No

¢, Se siente satisfecho de habensmlizado la prt 2 0 6.2%%

¢, Se arrepiente de haberse realizado la prueb: O 2 6.2%%

Fuente: Primaria



Tabla 18. Motivos en los casos que no se realizaroariotipo.

¢ Porgue no se realiz6 el Cariotipo? N %
Porque no se lo orientaron 30 93.8%
Porque era costoso 0 -
Porque no quiso 0 -
Porque eso no cambiaria la situacion 0 -
Otras razones 0 -

Fuente: Primaria

Las tablas 19 a 21 muestran la atencion en Genéfiea solo 2 pacientes acudieron a estos
servicios y fue uno por gestion personal y un casuitido por otro especialista. La causa

mayoritaria de los que no asistieron fue porqueaima que existian.

Expresando mi experiencia personal, puedo argumgotestas dos familias son de un nivel de
escolaridad alto, ademas en algunas zonas de blegral personal de salud desconoce las
funciones del médico genetista, exdmenes y marggo® asi mismo su papel en la clinica,

mucho menos la poblacién. Y los que ya los conoeBeren que al acudir al genetista no resuelve
el problema, pero sin embargo en la préactica heraxpntado el via crucis de muchos pacientes

gue no saben a quién acudir, que esperar y qué ¢@mtel nuevo integrante de la familia.

Cuatro de las familias creian que al saber deli@erde genética no cambiaria nada en base a la
conducta del nifio a seguir, pero sin embargo nedras ayuda y mucho menos preguntaron
donde asistir, poniendo en riesgo la salud del détmdo a las complicaciones que se presentan de

inmediato o después.

Tabla 19. Atencion previa por servicios de Genética

¢Como logro recibir el servicio de N %
anteriormente?
Remision por el médico de la familia 0 -

A través de amistades 0 -



Mediante gestion personal 1 3.1%
Remitido por otros especialistas 1 3.1%
No han recibido 30 93.8%

Fuente: Primaria

Tabla 20. Motivos por los que no asistié a servicgode Genética

Conocio de su existencia pero no asistio por N %
Era costoso 0 -

No quiso 0 -

Penso6 que eso no cambiaria la situacion 4 12.5%
Otra situacion ( no sabia que existia ) 26 81.2%
Total 30 93.8%

Fuente: Primaria

Tabla 21. Valoracion de la atencion previa por Gertiea

Valoracion de la atencion recibida N %
Buena 2 6.2%
Regular 0 -

Mala 0 -

Total 2 6.2%

Fuente: Primaria

En cuanto a otros servicios médicos recibidosaliat22 a 25 muestra que de 32 nifios, solo 1 fue
al servicio de cardiologia, y ninguno ha asistitieeavicio de Estomatologia y Psicologia. 40.6%
asistié a la consulta externa de Pediatria, egmstidos en su mayoria por el MINSA y los
Pipitos, ninguno por decision propia. La mayoridora la atencion recibida en estas

especialidades como buena.



En la tabla 26 se puede observar que el 56.2%iemsista otros servicios médicos como
estimulacion temprana, fisioterapia y ortopedia.

Es propia de nuestra cultura, la falta de tomaead@stbnes en cuanto a situaciones medicas, no
tanto por el nivel educativo, sino por la confusidel problema que enfrentan las familias. El

personal de salud en su esfuerzo lo remite a [@®pj no sirviendo de guia en su momento por
falta de normas o algoritmo a seguir. En los pgése donde se le da una explicacion mas a fondo,

aunqgue existen lagunas que no se resuelven deimtimed

Tabla 22. Otros servicios médicos recibidos

Interconsultas con otras especialidades rec N %
Cardiologia 1 3.1%
Psicologia 0 -
Estomatologia 0 -

Pediatria 13 40.6%
Otras 18 56.2%
Total 32 100%

Fuente: Primaria

Tabla 23. Quien remite a otros servicios
Quien lo remiti6 alamisma Total %
MINSA 27 84.3%
Pipitos 5 15.6%

Fuente: Primaria



Tabla 24. Sobre decision de asistir a otros servas

¢Fue decision propia N %

especialista?

Si 0 -
No 32 100%
Total 32 100%

Fuente: Primaria

Tabla 25. Valoracion de la atencion recibida por abs servicios

Valoracion de la atencion re N %

Buena 25 78.1%
Regular 7 21.9%
Total 32 100%

Fuente: Primaria

Al evaluar el aspecto concerniente al intercambio otros servicios fuera del sistema de salud,
nos encontramos que ningun padre recibio oriemasabre posibilidades educativas, ni sobre
conductas en lugares publicos y de recreacion alee7 recibieron ayuda sobre las posibilidades
de insercion social (grafico 5).

Es importante destacar que todos los nifios demrtdosipipitos se insertan el sistema educativo
especial, gracias a su intervencion, existe urrcatd atencion especial exclusivo para todos los
casos con capacidades diferentes.



Depende mucho de los padres la insercion socia, dpi estos 32 casos solo 7 participan
activamente en equipos deportivos, recreativo yleereducacion inclusiva que el gobierno

promueve.

En las escuelas para padres que en los colegissuglas se promueve, se tocan temas por igual
sin tomar en cuenta la realidad de cada centroagitoc Seria necesario que en estas escuelas para
padres, se aprovechase para brindar educacionl gshsigala a los padres y estos eduquen a sus
hijos de la mejor manera, dado que si hay padexsaafos con hijos con SD estos no saben que

conducta tomar al respecto, tanto para ellos ccama gus hijos.

No podemos dejar de un lado el aspecto social ueza a estas familias, es por eso que se
considera que el asesoramiento genético, deberiategral, ya que el individuo es visto como un
todo, es por esto que se debe trabajar en equipdosopipitos en donde los especialistas en

psicopedagogia ayuden en esta area social.

Vemos que lo antes dicho no es la realidad, yesttodemostrado en la siguiente tabla.

Grafico 5. Informacion recibida sobre servicios fuea del sistema de salud.
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3.2.3 Necesidades de conocimiento sobre el SD

En la sesién de AG inicial, se exploraron algummsocimientos basicos sobre la enfermedad, con

el fin de tomarlos en cuenta al disefar la estiatege se pretende en esta IAP (Anexo 3).

En la tabla 26, aparecen las variables u opinisetsccionadas por los padres, arrojando esto los

conocimientos que tenian hasta la fecha previazal A

Al momento de la entrevista lo inesperado fue qiasefamilias no supieran que esta enfermedad

tuviera un comportamiento hereditario, 96.9% comdin esto.

En la entrevista, pude observar que la mayoridasdmadres tenian ya hijos grandes y con miedo
a tener otro, de alguna manera ellos sospechalmmglortamiento hereditario, pero no tenian la
certeza de saberlo y ain mas el descartarlo, esspogue se debia explicar las causas en que se

produce el SD y sus posibilidades de recurrencia.

A partir de la pregunta 2, se puede observar poeguie estos padres no tienen la certeza de que
este sindrome sea una afectacion genética, pustdeman que dicho sindrome es coincidencia
gue ocurre (93.8%), que otros familiares son los tignen riesgo de presentar este sindrome

(78.1%) y que la posibilidad que se repita es negupia (62.5%)

El 65,7% refieren que la enfermedad no puede servepida, pero mas adelante existe una
contradiccion no esperada y es que las familigsoreten que existen formas de prevenirla, no

teniendo hijos después de los 35 afios (34.4%).

Con respecto a la forma de confirmarla 84.4% redporgue no saben, por tanto desconocen la

existencia del cariotipo. Solamente 4 de los ergtados conocen del examen en cuestion.

Lic. Carlos | y col reportan 2 familias con traredoion 14; 21 con nifios afectados, Se confirmé la
existencia de la translocacion en 4 miembros dengigciones en la familia 1 y en 3 miembros de
2 generaciones en la familia 2. Aqui se destadanprtancia de la deteccion de portadores,

principalmente de aquéllos en edad reproductivianyealio del cariotipo1



Es de importancia el detectar posibles translocasi@n las familias, por medio del cariotipo, por
tanto es necesario trasmitir a las familias la sidegl de saber la causa del SD, ya que segun el

resultado este puede 0 no repetirse, y asi mishey satienen riesgo.

Tabla 26. Conocimientos de los padres antes de Isesoria genética sobre el SD

1-Es una enfermedad hereditaria

Si 1 3.1%
No 31 96.9%
2-¢ Por qué surge la enfermedad?

Cromosomas anormales 2 6.2%
Coincidencias que ocurren 30 93.8%

3-¢ Quiénes tienen riesgo en su familia?

Mis hijos 3 9.3%
Los hermanos 1 3.1%
Cualquier familiar 2 6.2%
Nadie 1 3.1%
Otros 25 78.1%
4-Las posibilidades de que se repita el problema

Pequeias 20 62.5%
Ninguna 6 18.7%
Muy pequefas 6 18.7%
5-El problema puede ser prevenido

Si 11 34.3%
No 21 65.7%
6-Forma de prevenir la enfermedad

Diagndstico prenatal 6 18.7%
No tener mas hijos 5 15.6%
Evitar los partos después de 11 34.4%
los 35 afios

No sabe 10 31.2%



Total 32 100%

7-Forma de confirmar la enfermedad

Examen de sangre 1 3.1%
Cariotipo 4 12.5%
No sabe 27 84.4%

Fuente: Primaria

3.3 Andlisis de los resultados de la etapa 3. Estabiento de compromisos colectivos entre
padres e investigadores determinando los ndcleasmi@cimiento y disefiando una estrategia de
AG.

3.3.1 Nucleos centrales de conocimientos para a@idafestrategia de AG

En esta etapa se crearon las condiciones, parangueez realizadas las entrevistas (anexo 2 al 4)
e identificados aquellos padres con mas capacioiad enformantes claves y lideres del grupo, se

propicio la realizacién de un didlogo para esta®&CC a emplear.

Para ellos se parti6 de los resultados obtenidds etapa 2 (resumidos en las tablas 4 a la 26) que
ofrecen los elementos para realizar el analisia pacontrar los NCC para disefar la estrategia de
AG, presentando los resultados que exploraron lmdeas tematicos referentes a experiencias

vividas por los familiares de estos nifios, los @dslde conocimientos sobre necesidades de salud

sentidas y las necesidades cognitivas de la fasulae el SD

Se realiz6 entonces el encuentro del grupo de gadinacionando como grupo nominal, se
intercambiaron entre ellos experiencias vividase gonstataron hechos coincidentes, en sus vidas,

gue se reflejan en la tal#a



Tabla 27 Experiencias de vida compartidas por padiecon similar problema de salud

Asuntos familiares coincidentes

Si No
Necesidad de los padrede atencion psicoldgica especia 0 32
Necesidad de un tratamiento psiquiatrico 0 32
Ocurrencia de divorcios después del nacimiento dalfio 0O 32
Abandono del trabajo 6 26
Conflictos familiares 7 25
Descenso en el nivel de vida 6 26

Fuente: Primaria

Después del proceso de analisis tematico, a mirtresumir las esencialidades de las respuestas
vertidas en las encuestas, de revision de encyastitipos, analisis, sintesis y generalizacién, s
comenz6 el trabajo del grupo nominal, integrado ipgestigadores e investigados, padres de
nifos con SD; a fin de construir, los NCC, sobsedoales se construyo y disefio la estrategia de
AG.

El grupo tuvo muy en cuenta los criterios de logrgs en escena, a quiénes se dirigiria la

estrategia de AG disenada.

El grupo nominal estuvo constituido por:
-Investigador principal.

-Director de los Pipitos.

- 1 Maestro de educacion primaria.

-1 Médico de los Pipitos.

-20 Padres de los nifios.

-30 madres de los nifios.

-2 Tias de los nifios.

En cada NCC se definio:
-Definicidén conceptual y limites para esta investign

-A quién va dirigido.



-Areas temaéticas o esferas que comprende.

Quedaron definidos de la siguiente forma:

NCC correspondientes al Area 1

Necesidades vivenciales a potenciar.

Incluye las 5 esferas siguientes:

Preparacion al personal médico y de educacion edgada.
Confianza y busqueda de ayuda para las necesidadsdud

Vida social, descanso, esparcimiento.

Constancia y exigencia con el nifio para alcanzapkeducativos

Conducta reproductiva;

NCC correspondientes al Area 2
Necesidades de salud sentidas
Incluye las 5 esferas siguientes:
Esfera sicologica

Esfera genética

Otras especialidades médicas
Estimulacién temprana

Estimulacién en el hogar

NCC correspondientes al Area 3
Necesidades de conocimiento
Incluye las 10 esferas siguientes:
Enfermedad Hereditaria.
Fenotipos

Origen del SD.

Riesgo ocurrencia

Riesgo de recurrencia.

Método de Prevencion.



Método de confirmacion. (Cariotipo)
Posibilidades educativas.
Insercion social

Sus definiciones operacionales, en el contextostke iavestigacion aparecen en el Capitulo 2 de
Metodologia.

En el Anexo 6, aparecen los NCC desglosados querstotal 19, y los aspectos a tener en cuenta
en cada uno de ellos, para el disefio de la esaalegAG para padres de nifios con SD elaborada
con esta IAP.

3.3.3 Diseiio de la estrategia de asesoramientdigerkrigido a padres con hijos con Sindrome

de Down.

La estrategia disefiada aparece en el Anexo 7.

Desde el encuentro inicial con los familiares cgashcon SD, en la consulta de AG se hizo una
presentacion inicial reciproca para desde el infbiesmo ir estableciendo relaciones con las
familias, para ir creando una empatia idonea gbe gemar en el binomio asesor asesorados, se
defini6 en este encuentro la expectativa al acadinuestra consulta, comenzando asi, el
intercambio, donde comenzamos con el interrogatgui® nos llevo a los datos generales de la
historia clinica individual y su revision a fin ddtener informacion sobre experiencias vividas,

necesidades de salud y de conocimientos.

En el transcurso de las entrevistas, fuimos indmonos mas sobre el conocimiento que tenian e
ir profundizando en la misma, la evolucion de lsmma, mediante el manejo del AG de los casos
en particular, nos preparamos con buUsquedas azdal sobre la enfermedad, para ir
satisfaciendo las necesidades.

El AG un proceso de comunicacion ligado a los molals del ser humano implicados en la
ocurrencia o riesgo de recurrencia de una patolgeigttica en una determinada familia. En los
momentos actuales este concepto ha tomado uneand@s amplio al incluir aspectos o patologias

complejas donde no solo esté presente el compogentdico sino otros factores que interactien



con estos a la hora de producir la enfermedad.destdidad involucra al Asesor genético, que va a
ser un profesional entrenado previamente paratariahindividuo afectado y a la familia sobre el
conocimiento de la enfermedad, lo cual incluyecussas, el diagnéstico, el desarrollo, el manejo

de la misma.

Por otra parte explicarles sobre la contribuciériodefactores hereditarios en la enfermedad vy el
riesgo de recurrencia en los parientes asi comloeimdia de factores externos en la misma.
Aportarles las alternativas u opciones para marajaiesgo es otra de las tareas del Asesor
geneético, para que puedan elegir lo mas apropiata pllos, en cuanto a los riesgos que
presenten, costumbres y principios, entorno famitiancepto de la ética, costumbres religiosas;
para de esta forma lograr el mejor manejo del famaifectado o del riesgo presente en la familia

y/o futura descendencia.

Desarrollo del asesoramiento genético individual das familias afectadas con hijos con
Sindrome de Down.

DIAGNOSTICO.

Motivo de la entrevista:

Iniciar con el AG estableciendo el motivo de larevista: datos del recién nacido, conocimientos
previos de las familias sobre la enfermedad cones siereditaria, porque surge, posibilidad que

se repita, formas de confirmar la enfermedad etc...

Interrogatorio e historia clinica: Realizar un mndgatorio exhaustivo en busca de hijos previos o
familiares cercano con SD u otra enfermedad gemétialformaciones congénitas o abortos

espontaneos.

Averiguar sobre la conducta previa tomada por #milfares después del nacimiento del nifio

como la actitud, conducta, atencion psicoldgicaflaios familiares y problemas econémicos.

Precisar edad materna y paterna para determisariscluye dentro del grupo de riesgo por edad

materna avanzada.



Confirmacion del diagndéstico: Confirmar el diagngstprevio por medio de un examen fisico en
busca de rasgos fenotipicos bien marcados y lasbhasugenéticas si estan realizadas, estudios
complementarios, todo lo que facilite estableceliayndstico lo mas preciso posible.

Pruebas genéticas: Indicar cariotipo a pacientiesmliares que lo requieran para precisar si los
antecedentes recogidos tienen relacion con algie@@on cromosomica ya sea de numero y/o

estructural.

Interconsulta con otras especialidades: se deldizae interconsulta con otras especialidades
como Psicologia, psiquiatria, Neurologia, Cardi@pgara descartar las posibles causas de los

antecedentes recogidos en la historia clinica.

Revision bibliogréfica: Revisar la bibliografia stdnte sobre el tema para poder realizar un
diagnéstico lo mas preciso posible.

COMUNICACION

Una vez iniciado y recopilados la mayor cantidadddéos posibles y en dependencia de los
complementarios indicados, del resultado de l&sdohsultas, de las revisiones se debe informar:

Si la madre es adolescente o tiene 35 afios o npdisaxel riesgo de tener un hijo con SD en

correspondencia con las tablas de SD /Edad materna.

Informacion de los resultados: Si los resultaddsaeotipo demuestran que:

El familiar de la madre presenta un cariotipo carsdmia 21(47, XX 6 47, XY+21) sin otro

antecedente y sin relacion con la edad maternasgla de recurrencia es del 1%, lo cual es bajo.

El paciente es portador de un translocacion l14q2gplicar el posible origen prenatal de la

translocacion y el riesgo de recurrencia para fceledencia, el cual de los cigotos posibles, uno
sera normal cromosOmicamente, uno resultara erpdib (portador del cromosoma 14921q) y

otro desequilibrado con dos cromosomas 21 el deatslocacion y el normal, en este caso el
riesgo sera de 1/3 o sea del 33% y se considera alt



Si el paciente es portador de una translocacié2Rigxplicar el riesgo para la descendencia la
cual inevitablemente tendra SD o monosomia 21 pgaas veces es viable, en este caso el riesgo

es cercano al 100% y se considera muy alto.

Percepcion del riesgo: Evaluar a través del inggtario la percepcion del riesgo que

comunicamos a este paciente o pareja, explorariite s intenciones reproductivas futuras.

Informacion sobre la estructura cromosomica: Se aebstrar cual es la organizacion normal de
los cromosomas en la especie humana (cariotipoaipgncual es la composicion cromosomica

mas frecuente en el SD, analizando el conceptdéegacion cromosdmica, explicando que estas
pueden ser numéricas y/o estructurales, que pugf@etar uno 0 mas cromosomas de manera

simultanea.

Ademas explicarles a los padres los ultimos avap@sudios sobre las causas del SD asi como

los genes implicados, las consecuencias, positdeejos terapéuticos y de estimulacion.

Mecanismo de produccién: Explicar el proceso ddsiim normal de los cromosomas y el

mecanismo de la no disyuncion o division anormal.

Cuadro clinico: Informar sobre las caracteristidésicas de los pacientes con SD, caracterizados
por retraso mental y signos faciales tipicos, mmaléxiones cardiovasculares asociadas, entre
otros, ya que tienen mayor susceptibilidad a léscaiones respiratorias y de piel, no tienen un

tratamiento curativo especifico a pesar de existapias asociadas a la estimulacion temprana que
ayudan a lograr la diferenciacion en su desarr@kios pacientes tienen una supervivencia alta

dada por los adelantos de la medicina.

Ofrecimiento de diagndstico prenatal: Se debenrimdo sobre la opcion de realizarse el
diagnéstico prenatal citogenético durante el endmareon el objetivo del estudio de las células

fetales y el andlisis de su composicion cromososiicample los criterios médicos para ello.

Es de suma importancia sefialar que en el AG pcepaional reviste de gran importancia todo lo
gue pueda hacerse para lograr un diagnéstico lo preésso posible y de esta forma poder
establecer los riesgo para un proximo embarazanaslele poder brindar toda la informacion
necesaria para que estas personas se prepareasparia el embarazo de la mejor manera posible

y sean capaces de tomar decisiones conscientegmaalas sobre su reproduccion.



APOYO

Debe realizarse desde la primera entrevista y dsber encaminado a la disminucién de la
angustia personal y aliviar el estrés psicologige gnfrentan estos pacientes, especialmente con

informacion que elimine dudas, incertidumbre ydalsreencias.

Durante el tiempo que transcurre para la estimad@énriesgo real que pueden tener estos
pacientes reviste gran importancia el apoyo ematipmpsicoldgico que se puede brindar, debido
a que en la medida que se esclarezcan las causeestablezcan un diagnostico definitivo se

lograra un proceso de aceptacion progresiva amesdble diagnostico o riesgo que se comunique.

Cuando se confirma el diagndstico se debe brirathr €l apoyo necesario para la aceptacion del

mismo asi como el riesgo estimado.

El apoyo no debe limitarse a la esfera psicolégice también a la médica, asi como de la

interconsulta con otras especialidades.

Opciones reproductivas y de seguimiento: Ofrecediferentes opciones reproductivas a la pareja
afectada, con que cuentan nuestro medio en depsadisl riesgo de recurrencia y que pueden

ser:
Abstencion reproductiva.

Adopcion.

Embarazo con diagnéstico prenatal citogenético.

Embarazo sin diagndstico prenatal citogenético.

SEGUIMIENTO

El seguimiento es inmediato y a largo plazo y éstar dependencia de los datos recogidos en la

historia clinica y de las necesidades reales dedomentes o pareja.



Cuando se confirme un diagndstico que impliqueiesgo incrementado de tener descendencia
con SD se debe realizar un seguimiento estrecha pader realizar una evaluacién de los
pacientes tanto médica como psicolégica.

Ofrecer un AG por escrito (hoja informativa) donsie resuma los elementos esenciales de

asesoramiento genético recibidos en la sesion oral.

El seguimiento tiene también una razén cientifighidio a que los adelantos de la genética pueden
ofrecer solucion futura a lo que en estos momeamidsene.

Se les debe informar a los pacientes los centroseféeencia a donde pueden acudir a recibir

asesoramiento genético y reproductivo:
Consulta de salud reproductiva disponible en tdo®sospitales y centros de salud.
Consulta de asesoramiento genético local y deenedex nacional.

Consulta de genética privada.

3.4 Andlisis de los resultados de la etapa 4. Apdicion de la estrategia de asesoramiento
genético disefiada

3.4.1 Aplicacion de la estrategia de asesoramientgenético disefiada a las familias

individuales.

Algunas Experiencias con el desarrollo del asesoraemto genético a familias con hijos con
Sindrome de Down agrupadas segun caracteristicaspesificas que modulan el proceso de

consejeria.

-Experiencias del AG derivados de padres con bajavel escolar
Familia 1 Adolfo 2 afios

Madre de 34 afos.



El nifio fue acompafnado por el padre del area ragalcultor, con primaria incompleta. Expresa
que la madre asistio a los controles, es ama de &dsnifio ingreso a NEO por problemas
respiratorios. A él le dijeron que el bebé estadba,lpero estuvo ocho dias ingresado, le mandaron

pruebas de tiroides. Fue su esposa quien le tiadmitoticia de SD.

Se siente preocupado porque uno no sabe a qué aentientar en el camino. No me dieron
explicacion, solo me dijeron que habia que tragillos Pipitos, luego aqui no nos dijeron mucho.

Al verlo no sabia qué hacer, pero ahora soy yaielogrgo con él, porque para mi esposa es dificil

andar con él y yo lo llevo al pediatra.

Un primo hermano tiene un hijo SD, nunca ha sigoesado al hospital.

No hemos fallado a estimulacién temprana. Cuaretmlb alguna parte se alegra un rato y luego
quiere irse.

Familia No 17 Germana 7 afos
Padre 32 afos
Madre 17 primaria incompleta

Cuando nacio, un médico cubano me explicé quela benia SD, y me lo explicaron en el Centro
de Salud, que todo iba a ser tardado en el dekarrol
Yo siento que vamos triunfando dia a dia ya queesstina batalla.

Habiamos tenido conocimientos, pero al entrar aRipgos obtuvimos mas informacion, sobre
gue el SD es un accidente cromosomico.

Una hermana tiene una nifia con SD, y padece masagizede problemas intestinales.

Ha recibido estimulacion temprana y tiene seguitigor especialidad de pediatria.

Familia No 5 Ariel 3 afos
Padre 20 afios, 2 grado
Madre 19 afios, ler aflo secundaria.

El bebé se me movia poco, el bebé cuando nacideseoh la madre y hasta que se iba a dar de
alta le dijeron a los 2 dias. Ella nunca creia eg® existiera y que cuando estuviera grande no

sabia como iba a ser.



Hasta los 10 meses se sent0, del Centro de Salmdridaron a Los Pipitos, no lo quiso mandar

porque habia que cuidarlo y no podia.
No le hubiera gustado saber antes que su hijo veni&D.

Me explicaron un poco sobre el SD, pero solo medaam a Los Pipitos y no lo estimulé porque

me queda largo la escuela y no sabe nada en el mowchel SD.

Familia No 11 Cristhyan Noé 2 afios
Madre 25 afos, tercer grado
Padre 30 afios

Nadie esta preparado para recibir una noticiayasg normal que cuando recibe esa noticia la

reaccion sea mala.

Uno espera un bebé normal, pero para mi es unl@rgmer un hijo con SD, yo no entiendo lo
gue es el Sindrome de Down, no me explicaron ntAke mandaron ningun examen, actualmente

no tiene ni ha tenido seguimiento por especialigtaa recibido estimulacion en Los Pipitos.
Actualmente esta en la escuela especial.

Familia No 12 Deybin 2 afios

Padre 55 afos primer grado

Madre 39 afios

Estando embarazada, senti muchas cosas rarasdbastar a la gente, el nifio cuando nacio le
dijeron que era sano, y cuando me dijeron que ®Diane senti morir porque no sabia como iba a
ser mas adelante. Me costo aceptar al nifio y iaiaphasta los 2 meses me explicaron que era el
SD, no puedo llevarlo a seguimiento con especalipbrque vivo largo, y una vez por semana se

le estimula en Los Pipitos, es muy hiperactivostrdido.

Comentario: la experiencia en este grupo de paclvasbajo nivel escolar es que fue dificil
abordar el tema dado que tienen problema en la @sign y en la retencion sobre el tema
abordado, en lo personal se me dificulto la expresiel lenguaje ya que tenia que adecuar el
lenguaje sobre genética a la expresion mas serpokdble. Aun utilizando el lenguaje mas
sencillo, a la hora de analizar la informacion @ieida me encontré con que no retenian la

informacion basica.



Sospecho que a estas familias en algin moments skebe de haber explicado sobre el SD y
ellas no recuerdan o no tiene la capacidad deaaxph experiencia vivida.

Experiencias del AG en familias con edad materaazada.
Familia 2 Ana 6 meses.

Madre de 46 afios

Madre del nifio, analfabeta, ama de casa, del &baaa

Nacié por ceséarea, ya habia sido LTB, tuvo dismérnude los movimientos fetales al final del
embarazo, cuando nacio el bebe lo ingresaron a pliE@sfixia por cuatro dias. Fue el pediatra

quien transmitio la informacion a su papa y luegoia

No me explicaron nada sobre SD. En la familia hayhermano y un sobrino de mi esposo que

tienen SD.

Yo veo a mi hijo como un nifio normal y soy fekzie en Los Pipitos que me explicaron sobre el

Sindrome, pero ya no me acuerdo.

Mi hijo convulsiona y le he hecho EEG, ha caminaday retardado y son muy pequefias sus
manos, ha estado ingresado por neumonia dos vis®es,seguimiento por un pediatra, y ha
tenido estimulacion desde el mes de nacido y ldimdm haciendo en casa. El bebé tiene Espina
Bifida.

Familia 3, Ana Maria 7 afios

Papa 47 afios y Madre 35 afios

Educacion superior.

El embarazo fue normal solo paso por estrés labapgar 4/5.

Al nacer me dijeron inmediatamente que habia naSidp por cesarea. La noticia fue un golpe
lleno de emociones temores, mal y recuerdo queahatd Dra que tenia hijo con SD y de ella
recibi mucho apoyo y terapia en ese momento. Mecppaba de que pasaria después y la

adaptacion de que va a pasar después y la adapeacia sociedad.

Realiz6 un estudio sobre la oportunidad laboralientega y los resultados son desilusionantes.

En la familia hay otra persona con SD (una nietawdmama)

Ha recibido estimulacion temprana y de lenguajtaascuela y lo contindia estimulando en casa,

con ayuda de una pedagoga y las técnicas utilizlasplean en casa.



Familia No 10 Cristhel 10 afios
Padre 40 afos, Madre 47 afios
Cuando el bebé nacié me dijeron que nacié con 3Sb pe la ingresaron a neonatologia, no me

explicaron nada sobre el sindrome.

Una vez que la tuve yo siento algo nuevo y unopraraliendo cosas nuevas de cOmo son estos
nifos.

Me hubiera gustado saber que venia con SD, yo saséada del SD. Ella no capta, no escribe,
no aprende, no me explica nada.

Cuando la tuve, le dieron de alta a las 8 horas

Hay 2 nietos con retraso psicomotor y no hay seigmto médico. No ha recibido estimulacion
porque apenas la voy a traer a Los Pipitos a lgagpero a veces la estimulo en casa.

Familia No 13 Eliezer 5 afios

Papa 36 afios cuarto afio

Madre 40 afios

No sabia antes de nacer que el bebé venia cona8id,sano pero luego me dijeron que nacio con
SD, yo no sabia que era el SD, pensé que no ilamaar, ni a mover la cabeza, me imaginaba
muchas cosas y no me explicaron nada en el hgspital sé que nacié con SD por mi edad, eso
me lo explicé la gente de mi casa, es la gentengridna explicado lo poco que sé, que choca el

espermatozoide con el 6vulo.

Lo he llevado al pediatra y oftalmélogo, y ha rébibestimulacion corporal y de lenguaje.

Familia No 14 Enmanuel 18 meses

Padre 38 afios segundo afio

Madre 39 afios sexto grado

Al final del embarazo se movia poco, nacié por @sd no me di cuenta por qué la cesarea, ni
me dijeron nada, solo cuando nacio lo ingresaranelEhospital me dijeron solamente que lo

llevara a Los Pipitos y que ahi me iban a decirttpoer.

Se siente normal tener un nifio asi en la vida, edabiera gustado saber desde antes que venia

mi bebé con SD (en estos momentos se le explia@ €bISD)



“"Tengo la mente aturdida, no sabia nada del S@loyeia que habia que llevarlo al pediatra y

gue estos nifios son retrasados, lo poco que gede los pipitos™.

Tengo un primo hermano y un sobrino con SD, solwaleisto el pediatra (se le explica sobre la

estimulacién y la oportunidad de insercion social)

Comentario: Estos padres no sabian en su mayodaeru un riesgo la edad, se enfoco en
explicarles la causa bioldgica y las teorias sebenvejecimiento celular a la hora de presentar la
no disyuncién. Lo dificil con este grupo fue trasma informacion sobre la relacion entre la edad

y el SD y la posibilidad de repetir un bebé conc®b hijos previos y edad avanzada.

En algunos de estos casos se encontré un sentindentulpabilidad, ya que tenian la esperanza

de tener mas hijos.
-Experiencias del AG en padres separados o0 maoltesas

Familia No 7 Angélica 7 meses
Madre 17 afios 6to grado, madre soltera
“"No me explicaron nada sobre el SD y actualmeateénnada, cuando fue dado de alta fui a Los

Pipitos porque en el Centro de Salud me mandaron™

En este caso, se hizo una pausa en la entrevistpyeella no lo estéa llevando a estimulacion. El

asesoramiento se realizé en medio ya que era mecpsalo que la nifia es recién nacida.

A medida que se realizaban las preguntas, se lexpkcando. Es posible que la cultura de la

entrevistada all4 afectado la entrevista.

Se explicé sobre el SD, cariotipo y su importantigyortancia de la fisioterapia y seguimiento,

etc.

Aun al final de la entrevista no respondia a préagisobre lo explicado en el proceso.
Familia No 8 Bernada 4 afios

Madre 42 afios, Profesora.

El padre de la nifia me abandond, en el USG meodijgue venia con el SD. Al bebé lo
ingresaron a neonato por asfixia y en su momentsimilé lo critico de tener un bebé SD y no lo

gueria ver.

No me explicaron nada sobre el SD, algunas cosag sixplicaron pero otras no. Fui observando

el retraso en el desarrollo y crecimiento.



Ella es la consentida y la alegria del hogar.
Se le explica a la madre el porcentaje de las aoagibnes, importancia de cariotipo.
Solo se le ha ingresado por problemas renales glpagias.

Por 3 afios ha recibido estimulacion y actualmest& eon los nifios de ler nivel de educacion

regular, la idea es estimularlo igual que los dery@sioy 2do nivel.
Familia No 15 Herminia 10 afos

Padre 49 anos

Madre 43 afios

Tuve muchos problemas maritales con mi esposodyol@lengue embarazada, la nifia no se me

movia, nacié con Sindrome de Down y la ingresaroanyproblema cardiaco.

Me resigné y no me senti mal, no encontraban cotplicarme en el hospital y me mandaron a

Los Pipitos y me han ayudado bastante con estimbunlac

El papa nos abandoné porque nos dijo que €l nmerayolo y eso me duele mucho hasta hoy, y

sigo recibiendo maltrato de parte de él.
Todas las cosas que me han explicado, se me hapeescpor los problemas que tengo en casa.
Un sobrino y un primo del padre de la nifia, tieretraso mental.

La bebé no tiene seguimiento médico, sigue reailegstimulacion en Los Pipitos, esto le ha

ayudado a ser independiente.

Ha sido valorado en La Mascota.
Familia No 4 Antony 4 afos
Padre 24, madre 28

Padres separados

Mi parto fue raro, sin dolores, siento que me naganformacion y a los 2 dias solo me dijeron

gue nacioé moradito.

En el embarazo me habian dicho que venia con radtipalformaciones y senti que el mundo se
me venia encima. El estuvo ingresado en Neonatlogicho tiempo, me puse triste pero no

deprimida.
Hasta hace un afo le diagnosticaron SD, nuncashe aimi hijo con un problema.

Fue valorado por un genetista, pero el seguimieatse lo di.



Un familiar tiene SD (un hijo de su primo hermara)nifio padece de asma y lo han ingresado

varias veces.

Estan realizandole estimulacion tanto en casa @nnla escuela y trabajo segun se lo indiquen

Le habla normal

Familia No 16 Félix 12 afios

Madre 35 afios Licenciada

Padre 35 afios

Al momento del embarazo me enfrenté a problemagiemales con mi esposo y su alcoholismo,
en cuanto no mas nacié me dijeron que el bebé 8ibjgpasé deprimida por seis meses buscando
respuestas con muchos doctores y no me orientada @n el hospital y me mandaron a Los
Pipitos.

Tener un nifio asi, es como cuidar a 20 nifios, estpgirada de mi esposo y cuando salimos a la

calle él busca a su papa, dice que lo va ir a.traer
(La entrevistada sabe bastante sobre el SD)
No tiene seguimiento por pediatria y si recibidgnegkacion temprana, poco, pero recibio.

Comentario: En las entrevistadas, se observé uimsento de culpa, al descubrir esto se les trata
de explicar que ellas no son las causantes demietio de un hijo con SD. Lo dificil en estas
entrevistas fue el tratar de quitar un poco estérmento, explicando que es algo al azar, como las
edades extremas de ambos padres, el consumo de félato y otros factores desconocidos y de

herencia.
Dado a la cultura machista y la ignorancia de bxdr@s ha conllevado a la ruptura en estos casos.

Para una madre soltera es dificil cuidar un hijo 80, llevarlo a terapia ya sea por la distanaia, |

falta de apoyo y la autoridad de los padres ausente

-Experiencias del AG cuando uno de los padresesgeaapsicologicamente
Familia No 9 Elsa, 7 meses
Padre 50 afos, Madre 17 afos, Primaria completa

Al nacer el bebé dijeron que nacié sano, y desmeslijeron que iban a ingresarlo porque tenia
SD, recuerdo que me desmayé y me puse mal. Merhupisstado saber que mi hijo venia con

SD, no me dieron ninguna explicacién sobre el tema.



En este momento de la entrevista se aprovechaegpli@ar que es el SD, cOmo y por qué se da,
sus complicaciones, interconsultas con diferentgse®@alidades, seguimiento médico y la
importancia de realizarse el cariotipo. Se le efplsobre la estimulacién temprana y su

seguimiento en Los Pipitos.

La madre tiene seguimiento por la especialidadatéagjia por posible Sindrome Conversivo.
Familia No 26. Maria 5 afios.

Padre 28afos, Madre 26 afos primarios incompleta.

Todo mi embarazo fue normal, y cuando nacié mealifpédico que mi nifio nacié con SD, eso a
mi me afecto profundamente a nivel psicoldgicot ypotiempo lloré mucho y me dificulté dormir

por algun tiempo, me costé aceptarlo, no me exglicgue tenia que hacer ante tal situacién, solo
me dijeron que tenia que llevarlo a los pipitofyeyaqui donde aprendi algo sobre la estimulacién

y sobre el SD.

Actualmente la bebe esta siendo vista en la canguxiterna por pediatria y aun siente que sabe
poco sobre el SD, ella no fue vista por algin pesgmy cree que pueda necesitarlo aun después
de algun tiempo.

Cometarios: Con estos dos casos fue dificil el AB la finalidad que yo esperaba, ya que la

mitad de la entrevista me enfoqué en la patologépgesentaban.

Se les explicé sobre el SD, al explicarle todaeapecto, mi temor era la reaccion al descubrir que
no habia cura y peor aun el riesgo de repetirsgms, asi como las complicaciones.

La madre que esta siendo vista por psicologia tumeomejor respuesta al problema que la que no

tiene seguimiento.

-Experiencias del AG en padres con buen nivel ascol
Familia No 6 Aura

Madre 31 afios, Padre38 afios

Ambos bachilleres

"El bebé se me movid antes de tiempo, y todo ntiagazo fue malo, en el hospital no me dijeron
gue traia SD, me lo dieron y me lo llevé a la clsaolvi a llevar al hospital y un médico me dijo
gue el bebé tenia SD. Me senti triste y nadie rpéagxnada, solo me mandaron a Los Pipitos, no

me explicaron nada y aqui en Los Pipito, no héordaicapacitacion sobre SD.



Lo han ingresado varias veces por neumonia, leedairaiento una cardiologa pediatra y esta

recibiendo estimulacion.

En actividades sociales y publicas se comporta aloymo hay rechazo de la sociedad.
Familia No 18 Adrian 10 afios

Madre 33 afios, universitaria

Padre 41 afos

Tuve amenazas de aborto y un aborto antes deesdbarazada.

El parto fue atendido por un partero, y al nacémahmas me dijo que tenia SD, y casi me muero

del susto y me desmayé y se retracto.

El médico me dijo: “Es mongolito” asi no mas y dueate, y no me explic6 mas nada.
Al comienzo es dificil, pero luego todo normal cooualquier hijo.

No le mandaron examenes de laboratorio.

Mi mama habia criado a un bebé con SD

Tiene seguimiento por neuropsiquiatra, dermatéiogediatria.

Si recibi6 estimulacion temprana.

Familia No 19 Izamara 6 afios
Padre 35 afos’
Madre 32 afios

Tuve amenazas de aborto, y cuando nacio fue coadmlsano y todos esperabamos que el bebé
fuera normal, y fue muy duro preguntarme ¢ Por qué?a

Visité a varios especialistas (genetistas, cardmlendocrin6logo)

A veces estar con mi hijo es duro, pero es lintb\&ez, y de repente salen con unas gracias que

uno no se le esperan graciosos.

Para mi es mejor saber si mi bebé venia con Shjueuimay que analizarlo mucho.
Senti duro cuando me notificaron la noticia y nmerah explicacion a grandes rasgos.
Le he dado estimulacion temprana y no he hecho ex@snde cariotipo.

Familia No 20 Jangel 4 afios

Padre 23 afos



Madre 28

Cuando el nifio nacid, lo consideraron sano, luegodijeron que tenia SD y que lo tenia que
llevar a Los Pipitos

No tuve una reaccion grave y yo me siento nornrarta mi hijo asi, aunque siento que lo quiero

mas que a los demas.

No me dieron informacién en hospital, solo le maodaruebas de tiroides y yo lo Unico que sé
del SD es que es hereditario.

Actualmente tiene seguimiento por pediatria y kg e&timulacién temprana en Los Pipitos.

Comentario: Este grupo fue el mas sencillo de ayprga que me encontré con padres bien

informados sobre el tema, que comprendian coridadila explicacion.

Fueron respetuosos con la informacion brindadaeseontrd con padres con buen nivel
econdémico que tenian alguna experiencia fuera dé&, py esto facilitd la recopilacion de

informacion.

Aplicacion de las estrategias para él personal dalsd.

Educar sobre el origen del sindrome de Down, fastde riesgo y sus complicaciones.
Educar sobre la importancia de la realizacion delddipo.

Transferir a la especialidad de fisiatria parahie@stimulacion temprana en el hospital local.
Gestionar sobre la realizacion de los exdmenesui@ipo.

Seguimiento por las distintas especialidades y ssppecialidades en hospitales nacionales

necesarias para cada caso.

Gestion de Interconsulta con la especialidad depéen el hospital local.
Remision de madres a psicologia para su seguimyesghoyo.

Educar sobre la importancia de la insercion social.

Sugeri al personal técnico Los Pipitos:

* Medir coeficiente intelectual o habilidades difdesn
» Realizar actividades recreativas con mayor fredaetan el fin de ayudar con la insercion

social.



* Brindar terapia de lenguaje a los nifios transfstido

* Realizar campafas locales sobre la educacion imalus

» Capacitacion al personal técnico los pipitos Jigafgara un mejor manejo y aporte al tema
del SD.

ESTRATEGIAS

Con la realizacion de este trabajo nos dimos afdeatde disefiar estrategias para promover
acciones de salud, preventivas y de docencia sbl3D.

Actividades de promocion de salud dirigidas a laslmes en edad fértil activas en Los Pipitos, asi
como a sus familias a través de talleres de cauamit en el centro Los Pipitos abordando temas
de forma general y con palabras sencillas en 28esicomo:

a) Origen antropoldégico del SD.

b) Biologia celular sobre las divisiones celulares.

c) Expresividades fenotipicas del resultado de ungpeenatozoide y évulos.
d) Errores de no disyuncion. Como se da?

e) Complicaciones del SD.

f) Genes relacionados con el Alzheimer y sus expeatate vida.

g) Tratamiento paliativos y de estimulacion cognitiroalgunos casos.

h) La importancia de realizarse cariotipo.

i) Plan de seguimiento médico en todos los nifios &on S

j) Laimportancia de realizar coeficiente intelectsauimiento médico genético
k) Interconsultas con las distintas especialidadefeeedtes etapas de la vida
[) Vacunasy la insercion social.

m) Valoracion psicolégica a los padres de familias.

n) Hoja informativa con conocimiento basico sobre®@! S

0) Preguntas y respuestas.



Se utilizé en una ocasion los medios de difusi@sivo local, como lo es la radio base municipal
(Monumental) donde pudimos divulgar aspectos deréstrelacionados con el tema y aclarar las
dudas sobre determinados topicos.

Se realiz6 ademas AG individual haciendo hincapl#esla importancia de examenes especiales

(cariotipo, marcadores moleculares, Fish, etc) pan@cer riesgos de recurrencias.

PROYECCION ESTRATEGICA.

En funcion de la estrategia de AG aplicada corAR ésperamos lograr, una vez completado el

ciclo completo que:

Padres con informacion amplia sobre el tema, tomamejores decisiones en la salud de sus hijos,

duplicando la informacién obtenida.

Realizacion del examen cariotipo para determinas sle herencia o no el SD.
Nifios con un mejor desarrollo sicomotor gracias iatervencion de fisiatria.
Facilidad para los padres al realizar el exameradetipo.

Nifilos atendidos periddicamente segun cronogrampupsto para los nifios con SD en las

distintas especialidades a nivel local y nacional.

Madres apoyadas en la especialidad de psicologferando una madre mas sana para brindar

cuido al bebé con SD.
Nifios insertados en la sociedad desempafiando fabatidianas y segun sus capacidades.
Personal técnico los pipitos actualizados y mudgnido informacion veraz y confiable.

Realizar dinamicas de grupo sobre el tema u orgargrupos familiares que expresen sus
emociones, conocimientos y compartan experienciaspgedan beneficiar a nuevos matrimonios

con hijos SD.

Poblacién jinotegana, oyentes de medios radiategifaizados con el tema.

Padres acudiendo a la realizacion de pruebas gaséfile arrojen riesgo de recurrencia.



3.4.2 Resultados de la aplicacion de la estrategla asesoramiento genético.

En la proyeccion estratégica que se expreso ecapita anterior, puede observarse ahora en los
resultados alcanzados hasta el momento, que ns laslgroyecciones pudieron alcanzarse, pues

muchas requieren de recursos materiales, infradgteue intersectorialidad.

No obstante considerando los procesos realizadtes &P que se resumen en el empleo de una
hoja informativa (anexo 8), confeccionada sobr82| que fue entregada a todas las familias con
SD y también usada con fines docentes, en la paaeeen una serie de aspectos de interés sobre

la enfermedad para las familias con similar prollei® salud.

Se realizaron talleres de capacitacion de formactiok, con 25 familias que tenian en comun,
escaso conocimiento sobre el tema. Esto siguielneigaema anexado en este documento. Dentro
del cual se impartieron 5 temas de contenido teppara resolver las necesidades cognitivas de
los padres, y educacion relacionado con la ateragoestos nifios, los mismos fueron impartidos,
con un lenguaje claro, sencillo, para llegar a tedauditorio, los diferentes topicos tratados en

cada tema aparecen en el anexo 9.

SE emplearon los medios audiovisuales utilizados eéntaller,( anexo 10), donde se
confeccionaron 15 laminas o recuadros, en postdéanybién en Power Point, usadas en

presentaciones digitales, las cuales versan sobre:
-Una fotografia con un cariotipo de trisomia 21dib

- Un gréfico de pastel con la proporcién de logmdifites tipos de retardo mental en personas con
SD.

-Una tabla que muestra a las edades que los nisiosSD alcanzan los diferentes hitos del

desarrollo.

-Una tabla con los tipos de cardiopatias congénitesfrecuentes

-Tablas con otros problemas médicos y sus frecasnci

-Gréfico que muestra la frecuencia de SD en pafesegun edad materna.

- Una guia de actividades preventivas para el o@fioSD



- Frecuencia de anomalias oculares.
-Fotografias mostrando fenotipo caracteristico.

-Grafico que muestra como ocurre el mecanismo Dgh@ translocacion.

Todo lo anterior permitié que hasta el momentolsanaaron los siguientes resultados en la IAP

Al brindar educacién sobre todo lo implicado corsBl se obtuvo que los padres al poseer mayor
informacion, estos tienen la habilidad y conocirtoeste toma decisiones en salud mas certera.

Se obtuvo un mayor nimero de pacientes recibiestitn@acion temprana.

Todos los padres llevan a sus hijos independientende la edad a estimulacion temprana y de

lenguaje a las instalaciones de los Pipitos.

Padres interesados en la realizacion pronta débtigar para conocer prondstico y riesgo de
recurrencias. (los padres se desaniman al sabemajhay manera de realizar este examen en el

pais)

Padres que acuden interesados a las distintasagfses y sub especialidades cumpliendo asi el
cronograma de chequeo recomendado durante el AGn@gor frecuencia se visita al pediatra

seguido de la especialidad de cardiologia y endolagia.

Las actividades recreativas que realizan los mp@onsidero que poco ayudan a la insercion

social, ya que son actividades entre las mismasidam

El area de psicologia de los Pipitos realiza diesinfunciones, obviando la importancia del

acompafnamiento de las madres con algun trastorfzopsonalidad detectada en el AG.

3.5 Analisis de los Resultados de la etapa 5. S#ixion con la estrategia de AG disefiada y
aplicada y evolucion de los conocimientos adquiridopor los padres de familia sobre el SD

3.5.1 Analisis de satisfaccion con el servicio deGAbrindado y la efectividad lograda en la

modificacion de situaciones, a corto plazo.

En las tablas de la 28 a la 30, se muestran lo#tadss del analisis de eficacia relacionado csn lo
criterios emitidos por los padres, después de agdida estrategia de asesoramiento genético,

respecto a la satisfaccion con el asesoramienteétigeny las soluciones alcanzadas, con dos



sesiones de consejeria individual por familia y seaion colectiva y considerando la guia de

instrumento para evaluar efectividad del asesoramigenético impartido.

En las tablas 28 se aprecia que la mayoria comsaiex las sesiones de AG fueron beneficiosas.
La tabla 34 se descubre que el 87.5% de los padresderan que el asesor fue respetuoso y en la

tabla 35 que al 56.2% le brindaron opcién de estydie apoyo.

J. Morris y Km Laurence en 1976 demostraron queretotal de 160 parejas que, entre 1967 y
1974, habian tenido el asesoramiento genético sacde malformaciones del tubo neural en un
embarazo anterior, mas tarde fueron entrevistadasug hogares para evaluar la eficacia de la
consejeria, encontrandose que fue beneficiosag nguaumentado la necesidad de Asesoramiento

Genético en los ultimos afos. (42)

Aunque los padres encuestados son de diversosidel escolaridad y edades la importancia y
necesidad de saber trasmitir una informacion siemaprdelicada, hay que saber conversar para no

hacer sufrir aln mas a las familia sino llevandme®bijetivo la tranquilidad y sentirse apoyado.

Tabla 28 Opinién sobre AG recibido

N %
; COmo considera que la atencion en el servicio dergtica para ust
amiliares...?
4a sido beneficios 25 78.1%
4a sido perjudicial )
No ha provocado ningun cambio en la vida de ustedes 7 21.9%
lotal 32 LOO%

Fuente: Primaria



Tabla 29. Opinién sobre manejo de la informacién

N %
¢,Cree usted que el manejo de la informacion por ptg del médico
atendio6...?
Ha sido respetuosa 28 87.5%
Ha sido informal 2 6.2%
Ha sido muy adecuada y estricta 2 6.2%
Ha sido irrespetuosa 0
Total 32 100%

Fuente: Primaria

Tabla 30 Calidad de la informacién brindada

Sobre la situacién médica que se les ha dado ahora...

Si No
Solamente le informaron el problema 22 10
Le informaron y le dieron algunas opciones de estual 18 14
Le informaron y le dieron algunas opciones de trataiento 12 20
Le informaron y le dieron algunas opciones de ayuda 18 14
Le informaron y le presionaron para que actuara de alguna m O 32
especial
Respetaron sus opiniones y deseos 32 0
Fueron indiferentes 0 32
Rechazo al servicio 0 32
Tiene quejas del médico o equipo que lo atendio 1 31
Agradece el servicio que le prestaron 32 0

Fuente: Primaria

Para el aspecto del intercambio realizado con seo&cios fuera del sistema de salud, la tabla 31

muestra que la mayoria considera que recibié @d#n sobre las posibilidades educativas, y de



insercion social; con 22 de los 32 padres, en &b a® las ayudas para conducta en lugares
publicos y recreacién se mantiene algunas insatigfaes, en 17 padres de familias con nifios con

SD, y 15 consideran que se vieron ayudadas.

Considero que aun falta mucho en el sector salualstenir el compromiso sobre la orientacion
educativa, y otros factores publicos a los padr@gjue en estos momentos casi todo recae en la
asociacion los pipitos, deberia de ser mas bieapayo al MINSA y no salida a situaciones sin
resolver, ya que muchos padres sientes una sensdeiGabandono de parte del ministerio

acompafnado de incertidumbre de su situacion.

El 100 % de las familias desean mantener contatoilgir seguimiento genético.

Tabla 31 Intercambio conseguido fuera del sisteensatlid

ntercambio realizado con otros servicios fuera detistema de salu Si No
; Recibié ahora orientacion sobre las posibilidadesducativas? ¢ Recibié ayude 22 LC
; Recibi6 ahora orientacion sobre las de inserciomesial? ¢ Recibio ayuda 22 LC
; Recibidahora orientacion sobre la conducta en lugares puigbs y de recreacion? ¢ Recibil5 L7
; Desea en otro momento mantener contacto y darlegsgmiento genético’ 32 )

Fuente: Primaria

En la grafico 6 se resumen las ayudas ofrecidasacestrategia de AG, indicada dentro de la IAP,
gue garantizd un nivel de atenciéon de fisiotergpggnética, pero en la mayoria de los casos, no

pudo dar solucion a otros tipos de problemas.
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Considerando en general que tuvo una retroalimi@mtgositiva al intercambiar experiencias de
los padres que han tenido una experiencia cerdateamex hijos con SD, y el poder trasmitir la

informacion alcanzada a otros padres de familias.

Pero falta mucha ayuda en el ambito social, tantwg PIPITOS como en el MINSA deberia de
existir trabajadoras sociales enfocado en esta@sienayudar a las familias en la insercion social,
vigilar la asistencia a centros educativos y latascias a su fisioterapia y estimulacién, porcie a
mas adelantes estos nifios tendrian la posibilidagmer una vida casi normal y esta experiencia

serviria de estimulo y ayuda a situaciones sinslare

3.5.2 Andlisis de la modificacién de conocimientaobre el SD, alcanzada por los padres de
familia después de la estrategia de AG. Comparaciode los resultados antes y después de

aplicada.

Respecto al conocimiento de la enfermedad, susasausecanismos de produccion, forma de
confirmarla, y de prevenirla ente otras, las tallasla 32 a la 37 muestran los resultados
alcanzados en las respuestas a las preguntasedgéiboiario aplicado, antes y después de aplicar la

estrategia de AG, a los 32 padres de nifilos con SD.



En la tabla 32 previo al AG se descubre que un%8gefiere que el SD no es hereditario y sobre
si se volvera a repetirse el SD el estudio arroj@ an 62.5% dicen que las posibilidades son

pequefas (tabla 39).

Posterior al AG se obtuvo que un 34,3% respondigranel SD era hereditario este cambio se
debid que al realizar el AG se le explic6 a losifanes que habia ciertas circunstancias en las que
el cromosoma portaba cierta translocacion, que siescubria era posible que se heredara el SD,
por lo que también se modifico el resultado sobse s/olveria a repetir el SD mostrando que un

31.2% dicen que la posibilidades son ahora muy giag.

Observandose notoriamente las diferencias de sdtaelos antes y después del AG, contando su
participacion activa de las familias para obtenenas comparaciones.

Tabla 32. Caracter del SD.

Es una enfermedad lredita ANTES %

Si 1 3.1%
No 31 96.9
Total 32 100%
Es una enfermedad heredi DESPUES %

Si 11 34.3%
No 21 65.6%
Total 32 100%

Fuente: Primaria

Tabla 33. Riesgo de recurrencia SD antes y despudssla consejeria:
Las posibilidades de que se repita el problema son... ANTES %
Grandes 0 -

Pequenas 20 62.5%



Pequenas, pero mayores que entre las personas dgdbla 0 -

Ninguna 6 18.75%
Muy pequeias 6 18.75%
Otra situacion 0 -

Total 32 100%
Las posibilidades de que se repita el problema son... DESPUES %
Grandes 6 18.75%
Pequenas 7 21.8%
Pequeiias, pero mayores que entre las personas detbla 3 9.6%
Ninguna 6 18.75
Muy pequefas 10 31.25%
Otra situacion 0 -

Total 32 100%

Fuente: Primaria

En un estudio sobre Sicklemia y el asesoramient@tg® se obtuvo que la trasmision de
informacion general recibidas por personas quetéiaido AG, tiene un impacto relevante en la
identificacion preconcepcional de parejas de aksgo y favorece una conducta reproductiva
informada ya que un 93.1% recomendaria a sus fgsliy amigos que asistan a un servicio de
AG si tienen un embarazo en curso o planean tameuavo hijo. (44) (Dra. no he encontrado un

estudio que se relaciones con el estudio)

Al comparar dicho estudio con el presente podenbgsrgar que el AG es de mucha importancia
no solamente para trasmitir la informacion sinoaparedir el impacto de la informacion y

modificar los conceptos previamente obtenidos perafectados.

Sobre las causas de SD, hay que referir que eblia 34 antes de la estrategia del AG, no habia
una idea clara sobre la causa, ahora algunos, aypupos refieren que se debe a edad avanzada
de la madre y ya un grupo importante, reconocel#gion con el resultado el cariotipo.



Tabla 34. Causas del SD

¢ Por qué surge la enfermedad en su fa ANTES %
Exposicion a factores ambientales 0 -
Genes que transmiten 0 -
Cromosomas anormales 2 6.2%
Coincidencias que ocurren 28 87.5%
Casualidad 0 -
Accidentes antes y durante el parto 0 -
Edad avanzada de la madre 2 6.2%
Total 32 100%
¢ Por qué surge la enfermedad en su familia? DESPUES %
Exposicion a factores ambientales 3 9.3%
Genes que lo transmiten 12 37.5%
Cromosomas anormales 0 -
Coincidencias que ocurren 3 9.3%
Casualidad 4 12.5%
Accidentes antes y durante el parto 0 -

Edad avanzada de la madre 3 9.3%
Depende del resultado del cariotipo 7 21.9%
Total 32 100%

Fuente: Primaria

Respecto a reconocer las personas en riesgo tasbiéxperimentd una mejoria (tabla 35), pues
antes del AG, la mayoria respondid que otros famei en mayor proporcion, mientras que
después del AG, la mayoria respondié que nadiepaeaimente se espera en las causas de SD

mas frecuentes, que es la trisomia libre y ningesponde que otros familiares.



Muchos factores influyeron en este resultado, stdme en nivel sociocultural, la gran mayoria
comprendié que las edades es un factor importaet®, realmente cualquiera se encuentra en

riesgo, sobre todo los familiares con SD de printiess.

Tabla 35. Existencia de riesgo entre los familiase

¢ Quiénes tienen riesgo en su famr ANTES %
Sus hijos 3 9.3%
Sus hermanos 1 3.1%
Sus sobrinos 0 -
Cualquier familiar 2 6.2%
Nadie 1 3.1%
Otros 25 78.2%
Total 32 100%
¢, Quiénes tienen riesgo en su familia? BBUES %
Sus hijos 4 12.5%
Sus hermanos 0 -

Sus sobrinos 3 9.4%
Cualquier familiar 10 31.2
Nadie 15 46.9
Otros 0 -
Total 32 100%

FUENTE: PRIMARIA

Indagando sobre la manera o la forma de prevemindrome, previo al AG, nos encontramos en
la tabla 36 que en un 34.3% refiere que la mejon&oes no tener hijos cuando se tiene mas de 35
afos, posterior al AG refiere un 43.8% que es\&ésrael diagndstico prenatal como unas de las

maneras de prevenir el SD y con un 43.8% no tejes ¢ton mas de 35 afios.

Aqui se puede apreciar que al menos en el aspedweatiad, cambia la percepcion sobre la esta,

pero esto después del AG. Este ayudo en muchoariprension de las formas de prevenir el SD,



pero es importante el seguimiento y reforzamierdgolal informacién recibida porque si nos

fijamos también el 43.8% continua pensando quebe dvitar los partos después de los 35 afios

Tabla 36. Formas de prevencion de SD.
-orma de prevenir la enfermeda ANTES )
Jiagnaostico prenata ) L8.8%

Zvitar contacto son sustancias quimicas y medicames en el emb?d

zvitar habitos toxicos en el embaraz )

No tener mas hijo: > L5.6%
zvitar los partos después de los 35 afios L1 34.4%
\No sabe LC 31.3%
lotal 32 LOO%
-orma de prevenir la enfermedar DESPUES %
Jiagnostico prenata L4 13.8%
vitar contacto con sustancias quimicas y medicamuos en el er 3.2%
zvitar habitos toxicos en el embaraz )

No tener mas hijo: 2 3.2%
zvitar los partos después de los 35 af L4 13.8%
lotal 32 LOO%

Fuente: Primaria

Los extremos de las edades en etapa reproductivibbsaonas afectados y esta comparacioén con
nuestro estudio lo muestro a referencia por la mapgia de no tener hijos a una edad mayor a los

35 afios.



Acerca de confirmar la enfermedad en el preserntaliesse obtuvo en la tabla 37 antes del AG
que un 84.35% no sabia como confirmar la enfermextadn estudio se reporta que en un analisis
de 257 casos que es importante hacer estudiogoétigos en todos los casos, sin excepciones, en
gue propone el diagnoéstico del SD, por ser la Uficcena de confirmarla y si porta una
translocacion puesto que el riesgo de recurrenciawy diferente, también es muy importante el

estudio citogenético en el caso de tener dudag sbloliagndstico. (45)

Posterior a la aplicacion del AG se muestra unltado diferente al obtenido anteriormente, en el
cual se obtiene que un 78.1% de las familias esteglas refieren que el Unico medio de

confirmar el diagnostico es por cariotipo.

Tabla 37. Métodos de confirmacion del SD

Forma de confirmar la enfermedad ANTES %

No hay 0 -
Examen de sangre 1 3.1%
Examen de orina 0 -
Cariotipo 4 12.5%
No sabe 27 84.4%
Total 32 100%

Forma de confirmar la enfermedad DESPUES

No hay 3 9.3%
Examen de sangre 0 -
Examen de orina 0 -
Cariotipo 25 78.1%
No sabe 4 12.5%
Total 32 100%

Fuente: Primaria



Conclusiones:

- La estrategia de asesoramiento genético disefiadapligzada, a familias con hijos
diagnosticados con sindrome de Down, sigui6 lasomenadaciones establecidas
internacionalmente en los pasos basicos del aswasorto genético y fue una experiencia
inicial en el pais y en el contexto de Jinotegaapa desarrollo de la experiencia de la
consejeria genética en enfermedades y desérdenécgs y hereditarios, para contribuir a
mejorar la calidad de vida de estas personas.

- Al involucrar en la investigacion a las familiaslds nifios con sindrome de Down a las cuales
se les aplico la estrategia de asesoramiento gerdisefiada en la misma, pudo conseguirse
un mejor acercamiento a sus necesidades cognascifomo resultado de ello, los padres
pudieron conocer aspectos referentes al origenadenfermedad; necesidad cognoscitiva
sentida; ya que la mayoria de las familias encdastao recibieron explicacion médica sobre
el SD, este conocimiento mejord después de laaapdio de la estrategia disefiada. Del mismo
modo ocurri6 en varias de las tematicas abordadas, diferencias en la mejoria
experimentada, en relacion con la complejidad dabcimiento a comprender en cada area
tematica, y de otras variables como el nivel escola

- Las necesidades de salud de estas familias sesargper el bajo porciento que habia recibido
la opcion de realizarse cariotipo, de asistir asattas de otras especialidades o recibir
atencion preconcepcional o sicologica. Después aleaglicacion de la estrategia de
asesoramiento genético pudieron solucionarse atgpnablemas, como la remisién a otras
especialidades médicas, y estomatoldgicas, perdaqueendiente otras, como la realizacion
del cariotipo a la mayoria de los pacientes, lo@gi@undamental para la evaluacién del riesgo
de recurrencia en las familias.

La satisfaccion inicial con el AG muestra que dsi® importancia para trasmitir y recibir
informacion, modificar conceptos previos errongoesolver algunos problemas de salud, mas
otros quedaron fuera de las posibilidades de lasiigacion, asi mismo ocurrié con aspectos
relacionados con la incorporacion y conducta soqia presentan brechas que deberan
resolverse.

Este estudio contribuird en el campo de la salldiga) beneficiando a los padres de hijos

con SD al brindarles informacion y llevarles aiages inmediatas, y aportar nuevos



Enfoques sobre las dimensiones emocionales qulewanina mala informacion brindada por
parte del personal de salud a familias afectadas.

Al definir nacleos centrales de conocimiento endasas consideradas por investigadores e
investigados como claves para la calidad de vidasi@ersonas y familias con SD, asi como
delimitar su alcance en el contexto de esta inyasitbn, definir sus limites y las acciones a
desarrollar para alcanzarlas, cuales eran lasmassie la comunidad, de los servicios de salud
y de las familias, a las que en cada caso estabagidas, se dio un importante logro que
puede ser aprovechado por el sistema de saludrdasizaciones y lideres comunitarios y las
propias familias con similar situacion de saluakgpponerlas en funcién del mejoramiento de
la atencién de estas personas.

El nivel de satisfaccion inicial de los padres d@s con sindrome de Down con la estrategia
empleada en la asesoria genética es aceptableeg@®cen brechas que quedan fuera de las
posibilidades de los investigadores pero que dabexér atendidos por el sistema de salud y
otras organizaciones sociales. La experiencia freeficiosa, segun los padres, gracias al
respeto y a la orientacion recibida, especialmahteaber servido de puente a aquellos que

necesitaban de consultas especializadas, segUsidestes inmediatas.



Recomendaciones

Divulgar el Asesoramiento Genético y su importanpiameramente en el gremio meédico y

luego en la poblacién en general con el fin de ayada poblacion que demanda el servicio.

Adiestrar a los trabajadores de la salud involuzsgohra brindar un buen servicio al momento
de recibir un bebé con Sindrome de Down, y garania atencion multidisciplinaria de los

mismos.

Elaborar guias o normativas que ayuden a aborttatay estas eventualidades.

Realizar campafas de educacion popular sistematioasvocabulario sencillo, que ayude al
conocimiento general de la poblacion y a la ingercsocial de las personas y las familias

afectadas.

Reforzar la interrelacién entre el binomio médisicplogo para mejorar el seguimiento y la
evolucion del desarrollo de estas personas juni@ estimulacion temprana, asi como para
estudiar con mayor detalle aspectos psicolégicoto tde los padres como de los nifios en

cuestion.
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ANEXOS
ANEXO |

Consentimiento informado

LUGAR EN EL QUE SE REALIZA EL

NOMBRE Y APELLIDO PROCEDIMIENTO:

FECHA:

Yo mayor de
edad, identificado con N° cedula como responsable del paciente
de nombre:

Autorizo al Dr. con fegibn o0 especialidad en

, para lazaedn de la entrevista para fines
investigativo sobre el Sindrome de Down, asi ctam@produccion del mismo, Teniendo en
cuenta que he sido informado claramente sobr@dmtivos de la investigacion.

Comprendo y acepto al firmar este documento remmnque los he leido o que me ha sido
leido y explicado y que comprendo perfectamentemsuenido. Se me han dado amplias
oportunidades de formular preguntas y que todagpraguntas que he formulado han sido
respondidas o explicadas en forma satisfactorig. Ioconsentimiento para la realizacion
del procedimiento y firmo a continuacion:

Firma del Testigo o Responsable del Paciente:

Nombre del Testigo o Responsable del Paciente:

Ced. o Huella:

Relacion con el paciente:

Firma del Médico o profesional de la salud:

Nombre del profesional:

Ced:

N° del Registro:

El paciente no puede firmar por:




ANEXO II CARACTERIZACION GENERAL DE LA FAMILIA'YY EXPERIENCIAS
INICIALES VIVIDAS POR LOS PADRES.

Familia Miembros

Parentesco del entrevistado con el proposito:
En caso de ser padre o madre:
Edad actual del propésito:

Sexo propoésito: M F

Datos del embarazo y parto.
1. ¢como considera que fue su embarazo?
2. ¢como califica su embarazo?: (patologico o no pgicd )

Encuesta inicial a padres o tutores con hijos dadr8me de Down

Numero de registro del paciente
Nombre del nifio

Direccion particular

Fecha de nacimiento edad

Fecha de la encuesta inicial

Ciudad de nacimiento

Nombre del lugar de nacimiento

Hospital casa centro maternal___ otroceésae

SexooM____F . Raza:B M N I cipaaficar
Nombre del padre

Edad actual ~ edad al nacer el nifo r lugaocedencia
padre nivel educacional egoof u
oficio ingreso salarial

Nombre de la madre

Edad actual edad al nacer el nifio r_lugaocedencia
madre nivel educacional profesion u
Oficio Ingreso salarial

Datos del embarazo y parto.
1. Como considera que fue su embarazo(pregunta ghierta

2. Como califica su embarazo: B R M normal r gpé?




3. Como considera que fue la atencion a su embaragp(pta abierta)
4. Como considera que fue su parto (pregunta abierta)
5. Como calificasuparto:B___R___M__ normal pary

6. Como considera que fue la atencion a su parto
Datos del recién nacido
7. Cual fue el estado del nifio al nacer. (pregunierta)
8. Al nacer el nifo fue considerado grave de riesgoestable  fuera

de peligro sano

9. Si se conservan los datos del nifio al nacer. c@uar las Mesuraciones.

T PN CcC CA
Ictero hipoxia anoxia conteo apgar /
Estuvo hospitalizado cuantos dias motivo

Dias que tenia al alta hospitalaria
Otras anotaciones presentes en el carnet del mganeluyendo la condicidn de
la enfermedad bajo estudio Si fue realizada (copiar

textual)

10. Si no se conservan los datos del nifio al nacerjb@saqui solo las
Mesuraciones que la madre o padre digan recorgdangrlo como lo dice la

persona
T PN CcC CA

Ictero hipoxia_ anoxia_____ conteo apgar____ /|

Estuvo hospitalizado cuantos dias motivo

Dias que tenia al alta hospitalaria

Otras condiciones presentes en el neonato, quaubesran informado a la
familia y que estos recuerden incluyendo si l@rimiaron la condicién de la
enfermedad bajo estudio (copiar como lo expresens lo

padres)




Datos sobre las primeras reacciones de enfrenttomaediagnostico
Independientemente de que aparezca o0 no anotatiagelostico de SD en la hoja de
egreso hospitalario o en el carnet del neonatguotar aqui

11. ¢Quién le dio la noticia de que el nifio teBindrome de Down

Obstetra Pediatra Otro médico. pecHgar

enfermera

12.;Cbomo se sintid en ese momento? (pregunta abierta

13.Que reacciones tuvo al recibir la noticia? pregaiarta
14.Que explicaciones le dieron en ese momento sobreerifermedad(pregunta

abierta)

15.Que le explicaron sobre la conducta a tomar en meBENento (pregunta

abierta)

16. ¢ Hubo aceptacion del nifio al inicio?(pregunta &jer
17. ¢ A los cuantos meses le nacid el amor hacia ePhgbegunta abierta)
18.Como se siente teniendo un nifio especial en s@ vida
( Pregunta abierta)
Datos sobre las primeras informaciones recibidbsesel diagndstico
19.Le brindaron explicacion médica sobre el Sindrome owil

no Si quien cuando

20. Que exdmenes le mandaron al nacer?
21- Que conoce sobre el sindrome de Down. (Pregin¢ata)
22- Le explicaron en qué consistia el sindrome lyesda necesidad de examenes
especiales, seguimiento y asesoria genética? nei_____quien que le dijeron

(pregunta abierta)

23-¢,Quiénes de la familia no sabian que era et@malde Down?
24-;hay familiares con esta enfermedad en la faPnilia
No Si cuantos gue parentesco tienen etomifio. Especificar en

detalle

Datos sobre el estado de salud actual y la atemegitica actual

25-¢ Cuantas veces se ha enfermado?

26- ¢ Lo han ingresado de nuevo en el hospital?. no si cuantas veces y
motivos
27-Se enferma con frecuencia? no___ si de que esderma mas

frecuentemente



28-Actualmente tiene seguimiento médico? no Si_por que

especialidades

29-¢ Recibio estimulacion temprana? no si___edesd donde
30-¢Le estan actualmente dando estimulacion ermpif@gs? no Si desde
cuando

31-Cuanto tiempo tiene desde que inicio la estinidfatemprana?

32-¢,Se realizo un examen que se llama cariotipo?

no Si donde resultado

33-¢Le han realizado al nifio estudio del coefieientintelectual?

no Si donde resultado
34-¢Se le realizo valoracion cardiologica?
no Si donde resultado

35-¢ Fueron evaluados por psicologia para expiedd situacion que empezarian a

Vvivir? no Si donde resultado

36-¢Lo estimulaenlacasa?no_ si_ ¢;como?

37-¢ Ya come solo? no Si desde

38-Come con cubierto? no Si desde

39-¢ Se viste solo? no Si desde

40-Ha recibido atenciéon estomatolégica? no___ si__donde a que
edad

41-Le han ensefiado a ser independiente? no sique actividades logra hacer
solo? (pregunta abierta)

42-; Le lee cuento en casa? no Si desde

43-Le pone musica en casa? no Si desde

44-Se dirige a el de manera formal como un nifio se edad ?

no Si desde ponga situacionesaengue lo hace (pregunta

abierta)

Datos sobre el comportamiento y la aceptacion kocia
45- Sale con el nifio a actividades sociales? nd____ s mencione algunas

46- Como se comporta el nifio en esas actividadegfipta abierta



47- Como considera ud que aceptan al nifio en gards publicos y sociales a los que

lo lleva? (pregunta abierta)

Racionalidad de la conducta previa tomada por &mFgs después del nacimiento del
nifo.
48-¢,Como se siente teniendo un niflo especial gilal(pregunta abierta)
-Actitud: a) positiva
b) negativa
49-Conducta después del diagnostico: a) B
bR
oM
50-Necesidad de los padres de atencion psicolégipecializada:
S| NO___ Especifique si uno o ambos padres
51-Necesidad de tratamiento psiquiatrico:
Sl NO___ Especifique siuno o ambos padres
52. Ocurrencia de divorcios después del nacimidatmifio
S| NO___ Especifique que tiempo después__
53. Abandono del trabajo
S| NO___ Especifique que tiempo después | [2dee

54-Conflictos familiares

Sl NO___ Especifique que tiempo después
55-Descenso en el nivel de vida
S| NO___ Explique



ANEXO Ill. CONOCIMIENTOS SOBRE LA ENFERMEDAD DESPUEDE
APLICADA LA ESTRATEGIA DE ASESORAMIENTO GENETICO

1. MOTIVO DE CONSULTA EN LA PRIMERA ATENCIOMIEDICA DEL
NINO

2. NOMBRE CORRECTO DE LA ENFERMEDAD

3. ES UNA ENFERMEDAD HEREDITARIA SI NO
4. POR QUE SURGE LA ENFERMEDAD EN SU FAMILIA?

a) ___ exposicion a factores ambientales

b) _ genes que trasmiten

C) ____cromosomas anormales

d) __ coincidencias que ocurren

e) __ casualidad

f) __ accidentes antes y durante el parto

g) __ edad avanzada de la madre.

h) _ Depende del resultado del cariotipo.

5. QUIENES TIENEN RIESGO EN SU FAMILIA

a) __ sus hijos

b) _ sus hermanos

C) ___ sus sobrinos

d) __ cualquier familiar
e) __ nadie

f) __otros. Explique

6. LAS POSIBILIDADES DE QUE SE REPITA EL PROBLEMA SON

a) __ grandes

b) _ pequefas

C) ___ pequeias, pero mayores que entre las persotasgoblacion
d) __ ninguna

e) ___muy pequefias

f) __ Otra situacion. Explique.

7. EL PROBLEMA PUEDE SER PREVENIDO EN UN FUTURO MIEMER
DE LA FAMILIA
Si

no



8- FORMA DE CONFIRMAR LA ENFERMEDAD
_____Nohay

______Examen de sangre

_____Examen de orina

____ Cariotipo

____No sabe

9- FORMA DE PREVENIR LA ENFERMEDAD
_____Diagnéstico prenatal

_____Evitar contacto con sustancias quimicas y raatkatos en el embarazo
____Evitar habitos toxicos en el embarazo.
____No tener mas hijos

____Evitar los partos después de los 35 afio



ANEXO IV.- EVALUACION DE SERVICIOS OBTENIDOS PREVIMENTE POR
LA FAMILIA.

v' ¢ Le explicaron sobre la necesidad de examenesciakgs, seguimiento y
asesoria genética?

v' ¢ A qué tipos de especialidades ha sido referidujc®

¢ Le brindaron explicacién médica sobre el sindrbm&n? no si
quien

SECCION A: EN CASO DE REALIZARSE CARIOTIPO

Después de realizarse la prueba...

a) Le dieron el resultado enseguida Sl no
b) Demoraron los resultados Sl no

c) ___ LE EXPLICARON LOS RESULTADOS S| no___
d) __ CONTINUAN preocupANdoSE por Ud. SI____no___
e) __ lohanvuelto aconsultarSI___ no__

____Se siente satisfecho de haberse realizadoéh@i®l___ no_
____Se arrepiente de haberse realizado la prueba 8b
SECCION B- EN CASO DE NO REALIZARSE CARIOTIPO.
A)_No lo realizo porque no se lo ORIENTARON
B) __No lo realizo porque era costoso
C)___No lo realizo porque no quiso.
D)___No lo realizo porque PENSO que eso no CAMBIAB/SITUACION.
E)__ OTRA RAZON. EXPLIQUE

SECCION C- RECIBIO ATENCION POR ALGUN SERVICIO DEENETICA
ANTERIORMENTE.

A)___REMITIDO POR EL MEDICO DE LA FAMILIA

B) A TRAVES DE AMISTADES

C)___MEDIANTE GESTION PERSONAL
D)__REMITIDO POR OTROS ESRELISTAS



E)___NO ASISTIERON.

VALORACION DE LA ATENCION RECIBIDA. B R M

CONOCIO DE SU EXISTENCIA PERO NO ASISTIO PORQUE:
______porque era costoso

_____porgue no quiso.

____porque PENSO que eso no CAMBIABA la SITUACION.

OTRA SITUACION. EXPLIQUE

SECCION D- INTERCONSULTAS CON OTRAS ESPECIALIDADES
RECIBIDAS

A) CARDIOLOGIA___SICOLOGIA ESTOMATOLOGIA PEDIATIR_

OTRAS CUALES
B) QUIEN LO REMITIO A LAS MISMAS
C) FUE DECISION PROPIA

D) VALORACION DE LA ATENCION RECIBIDA

SECCION E_ INTERCAMBIO CON OTROS SERVICIOS FUERA DE
SISTEMA DE SALUD.

A) __ Recibi6 orientacion sobre las posibilidadaésoativas. Recibié ayuda

B) Recibié orientacion sobre las posibilidadiesnsercion social. Recibio
ayuda

C) Recibio orientacion sobre la conducta enrkgypublicos y de recreacion
Recibi6 ayuda .



ANEXO V. PLAN DE ACCIONES REALIZADO PARA LA ELABORACION,

APLICACION Y VALORACION DE LA ESTRATEGIA DE ASESORMIENTO

GENETICO.

ACTIVIDADES

TAREA

LUGARY
FECHA

PARTICIPANTES

Solicitud de permiso
para realizar entrevista
a las familias con SD.

Carta de solicitud de
autorizacion

17 de Febrero
2014

Investigador
principal

Programar reunion con

Reunidén con directiva

21 de Febrero

Investigador

el presidentes de los | de los Pipitos. del 2014 principal
pipitos para Directiva Los
cronograma para las Pipitos
entrevista

Confeccionar encuestd Definir nlcleos de 25 de Febrero| Equipo de

en base a los nucleos
conocimiento de la
literatura.

deonocimiento
predeterminado y
Confeccionar encuest

2014

2}

investigacion

Realizar Entrevistas er
la consejeria genética
inicial

Consentimiento
informado
Entrevista con
familias,
validacion de la
entrevista
recopilacion de
historias vividas,
Diagnoéstico de
necesidades de
conocimiento y de
salud.

4 de Marzo al
18 de abril del
2014

Investigador
principal

Seleccion de las

personas a integrar el
equipo que disefara la|
estrategia

Seleccion de
informantes claves
Seleccion de lideres
comunitarios para el
disefio de la estrategid

20 abrila 5
mayo de 2014

]

Equipo de
investigacion

Seleccion de los
nucleos de

conocimientos basico ala entrevistas de la

considerar en la
estrategia

Trascribir, analizar y
realizar una sintesis d

sesion inicial de AG.
Seleccion de los
nucleos de
conocimientos basico
considerar en la
estrategia

6 de mayo -12
anayo 2014

a

Equipo de
investigacion
Grupo Nominal

Disefar una estrategia
en asesoria genética a
partir de los analisis
obtenido en las

1 Disefio de la estrategi
considerando los pasq
establecidos y
optimizar la

n13 -26 de
gnayo del 2014

entrevista.

informacion.

Equipo de
investigacion
Grupo Nominal




Aplicacion de una
estrategia en asesoria
genética individual.

Segunda sesion de
consejeria genética,
diagnéstico y
recomendaciones

27 de mayo al
30 de junio del
2014

Investigador
principal

Confeccion de Hoja 2-10 mayo Investigador

informativa sobre SD 2014 principal

Confeccién de medios 2-15mayo Investigador

de ensefianza y guias 2014 principal

para las actividades dg

consejeria colectivas

Sesion de asesoria Charla educativa 10 de Julio del| Investigador

genética colectiva colectiva 2014 principal
Discusion de opciones.

Medir nivel de Encuesta a las familias10 de julio -25| Equipo de

satisfaccion de la sobre nivel de julio del 2014 | investigacion
asesoria genetica por| gatisfaccion en la

medio de encuesta asesoria genética

Medir nivel de 10 de julio -30| Equipo de
conocimiento posterior julio del 2014 | investigacion
a la aplicacion de la

estrategia de AG

Medir el nivel de 10 de julio -30| Equipo de
soluciones médicas y julio del 2014 | investigacion

sociales alcanzadas a

corto plazo




ANEXO VI

PRINCIPALES NUCLEOS DE CONOCIMIENTO DETECTADOS ENALETAPA 3
PARA LAS 3 AREAS A CONSIDERAR EN EL DISENO DE LA HRATEGIA DE
ASESORAMIENTO GENETICO A PADRES O TUTORES CON HIJOSON
SINDROME DE DOWN.

NUCLEOS CENTRALES DE CONOCIMIENTO (NCC):

1- NCC: PREPARACION AL PERSONAL MEDICO PARA INFORMA LA
SOSPECHA DIAGNOSTICA
- Dirigido a :
Neonatologos
Obstetras
Pediatras
Médicos Generalistas (MGI)
Otros segun peculiaridades locales
Nucleo central del asesoramiento genético en égiect
1 Caracteristicas clinicas del SD en etapa neonatal
2 Manejar los términos precisos en que va a dsénlia informacion de sospecha;
Definir las fuentes de error, los motivos por lage s dificil diagnosticarlo en este
momento.
3 Informacion serena, sin alarma.
4 Explicar si no hay malformaciones acompafnanteshguhay peligro para la vida.
5 Si hay malformaciones acompafantes explicar ndedactuacion.
6 Trasmitir seguridad en cuanto a modo y vias ceenva a realizar el seguimiento y
la conducta posterior.
7 Explicar la importancia del cuidado de la saladactancia materna, y del amor vy la
armonia familiar en las fases iniciales de la viga el desarrollo del cerebro y la
inteligencia.

8; Explicar el valor del tratar al bebe como unomiformal, no sobreproteger.



2- NCC: PREPARACION PARA PERSONAL MEDICO Y PARAMEDOD ANTE

LAS PRIMERAS REACCIONES DE ENFRENTAMIENTO AL DIAGNSTICO

- Dirigido a :

Neonatdlogos

Obstetras

Pediatras

Médicos Generalistas (MGI)

Enfermeras

Auxiliares generales

Otros segun peculiaridades locales
Nucleo central del asesoramiento genético en égiect
Reacciones de incredulidad. La conducta del equiposalud debe ser paciente
(coincidir en que puede haber un error, reconogerh@y limitantes del diagndstico en
esa etapa), no contradecir, ser comprensivo, kacuc
Rechazo. La conducta del equipo de salud debe isempie comprensivo con el
paciente dado en ambiente en que se desarrolasaitliacion y tomando en cuenta su
nivel cultural.
Depresion. La conducta del equipo de salud debmesurada, positiva, ya que muchas
situaciones necesitan una explicacién racional sjitipa antes ideas malformadas de
ellas mismas.
Ira. La conducta del equipo de salud debe ser gfeete, paciencia y comprension por
algo que posiblemente se comprendié mal o le lzordar algunos traumas pasados y
Si se ve necesario reprogramar la cita.
Dolor. La conducta del equipo de salud debe samdaatia y solidaridad ante eventos
gue nos evocan situaciones dolorosas que aun neid@msuperadas.
Acusaciones reciprocas. La conducta del equipallel siebe ser tolerancia y madurez
profesional antes situacién no planeadas, esperanamento mientras se calman las
acusaciones y recapitular los objetivos de la tapeegramada asentando los

sefalamientos del otro.



3- NCC: EXAMENES MEDICOS:
- Dirigido a :
Pediatras
Médicos Generalistas (MGI)
Genetistas
Otros especialistas
Nucleo central del asesoramiento genético en égiect

- CARIOTIPO
- En Primera instancia

- Cariotipo al paciente solamente
- Segun resultado entonces:
- Solo si translocacion Cariotipo a los padres.
- Estudios radiologicos (CV cervical) al afio y cada diios
- Estudios de hematologia especial al afio y cadafims
- Estudios de funcidn tiroidea (Al afio y cada dossafio
- Estudios de funcién audioldgica y visual (Al aficaga dos afios)

- Los estudios derivados de afecciones o malformasiacompafantes , como EKC,
ecocardiografia, EEG, TAC craneo u otro examenacisipe

4 -NCC: INFORMACION Y ESTIMACION DE RIESGO DE RECWRENCIA
(RR).
- Dirigido a :
Genetistas
Asesores Genéticos
Pediatras (con mencion o diplomatura en Genética)
Médicos Generalistas (MGI)(con mencién o diplomatem Genética)
Otros especialistas (con Mencion o diplomatura endBca)
Nucleo central del asesoramiento genético en égiect

- Para el calculo del RR considerar resultado debtjao en cuatro situaciones

posibles y la situacion sin resultado de cariotipo:

- Trisomia 21 verdadera...Bajo riesgo, Considerar kxaiesgos dependientes de la

edad de la madre



-Mosaico... Bajo riesgo, Considerar solo los riesgagseddientes de la edad de la madre

- Translocacion de novo... Si el cariotipo a ambos gmdue realizado y fueron
normales, entonces considerar Bajo riesgo, Corasideto los riesgos dependientes de la
edad de la madre

- Translocacion heredada.....Si el cariotipo de algad®o los padres presenté una
translocacion D/G entonces considerar a priori aiego 33,3 %, y en la practica los
riesgos dependen del padre portador (mayor riesgedalirrencia si es la madre, debido a
la impronta gendmica) y menor si es el padre. lisatablas de la literatura para Riesgo
de recurrencia de sindrome de Down por translonasio para la estimaciéon del riesgo
real segun cromosomas involucrados y padre portatkdr rearreglo en estas
translocaciones, si no hay en el pais tablas mopia

Translocacion heredada.....Si el cariotipo de algw® los padres presenté una
translocacion G/G entonces considerar a priori altgyriesgo 100 %.

SIN RESULTADO DEL CARIOTIPO.

En esta situacion debe hacerse una estimacion Rea Rriori, basado en el Riesgo
Empirico y la frecuencia de base por edad materna

Considerar que el 95 % de todos los SD son pamtiis libre y por tanto el RR es bajo.
Considerar que en aquellos casos con otros mienmdmoesSD en la familia, podria

tratarse de una translocacion heredada y por &hR& a priori podria ser elevado.

5 -NCC: PRIMERAS INFORMACIONES SOBRE EL DIAGNOSTICOQE CERTEZA.

-Dirigido a :

Genetistas

Asesores Genéticos

Pediatras (con mencion o diplomatura en Genética)

Médicos Generalistas (MGI)(con mencién o diplomatem Genética)

Otros especialistas con Mencion o diplomatura eméGen)

Nucleo central del asesoramiento genético en égiect

Primera informacion importante para la familiapetsonal médico y paramédico.
El diagnostico es clinico, solo excepcionalmentereguiere el cariotipo PARA
confirmar el diagnostico, POR TANTO el analisigsaliza para establecer el riesgo de

recurrencia, no el diagnastico.



Otras informaciones sobre el diagnostico de certeza
En que consiste el estudio

Interpretacion del estudio del cariotipo

El resultado del cariotipo, no modifica el pronéstde vida

El resultado del cariotipo no modifica la conduba el nifio

6- NCC: ATENCION MEDICA Y CUIDADOS DEL ESTADO DE SIUD
- Dirigido a :
Genetistas
Asesores Genéticos
Pediatras
Médicos Generalistas
Otros especialistas
Enfermeras
Auxiliares generales
Nucleo central del asesoramiento genético en égiect
Tipos de atencion especializada a ofrecer.
-Genética
-Cardiologia
-Neurologia
-Estomatologia
-Ortopedia
-Oftalmologia
-Audiologia
-Pediatria
-Neumologia
-Psicologia
-Cirugia
-otras
Tipos de atencion no especializada a ofrecer
-Seguimiento del crecimiento pondoestatural
-Confianza y blusqueda de ayuda para las necesidadsdud

- Conducta reproductiva.



-conducta psicolégica.
- seguimiento del crecimiento y desarrollo.

-seguimiento de padecimientos cronicos e incapdaesa

Segun la complejidad del paciente se realiza segatom multidisciplinario en base a
las citas en la consulta externa y en base a d@ladan citas a las distintas
especialidades y necesidades del paciente siemguangdo estén estas especialidades

en la unidad secundaria o terciaria segun lo neecesi

7- NCC: EVALUACION EDUCACIONAL, DEFINICION DEL COEKIENTE
INTELECTUAL
- Dirigido a :
Defectologos
Maestros
Psic6logos
Logopedas
Foniatras
Médicos generalistas
Genetistas
Nucleo central del asesoramiento genético en égiect
Pruebas psicométricas
Coeficiente de Inteligencia
Test de conductas
Test de Denver
Evaluar hiperactividad y atencion.
Test de audiometria y fonometria.
Otras
8- NCC: VALORACION CARDIOLOGICA
- Dirigido a :
Cardiologos;
Pediatras con Mencién en Cardiologia
Médicos generalistas con Mencion en Cardiologia
Médicos imagenologos



Médicos intensivistas

Nucleo central del asesoramiento genético en égiect

Examen fisico del aparato cardiovascular

EKG

ECO

Definir conducta medica

Definir conducta quirdrgica

Definir periodicidad del seguimiento

Definir normas de vida

Definir si puede recibir fisioterapia, e intensidatipos de ejercicios que puede realizar

Cuidados de salud general, para evitar complicasion
Debe realizarse la remision o referencia desderifaepa consulta, por el primer
especialista que vea al paciente y sospeche eh@stigo de Sindrome de Down, ya
sea el pediatra, el generalista o el genetistaor@Ipropio servicio de neonatologia si
la sospecha se establece antes del alta del gervici
Es importante que no debe ser el cardiologo eirfoeme el diagndstico de Sindrome
de Down, y si se acepta o0 sospeche que esto pueder,opues no hay forma de
evitarlo, por las caracteristicas del sistema diedsa&ntonces hay que incluir a los

cardiélogos, en el punto 1 y 2 de esta estrategia

9- NCC: EVALUACION POR SICOLOGIA A PADRES Y NINORUE LO
REQUIERAN

- Dirigido a :

Psicélogos

Nucleo central del asesoramiento genético en épiect

-Seguimiento a los padres y al bebé sobre confiigtuliares.

-evaluar si se sospecha de una mala nutricién dratal

-estimulacion temprana y su orientacion.

-ayudar a superar el duelo del hijo deseado.

-coordina de ser necesario con otras especialidades
Estas evaluaciones deben ser realizadas cuandqisera.



10- NCC: ESTIMULACION TEMPRANA

- Dirigido a :

Fisiatras

Psicologos

Trabajadora social.

Técnicos en estimulacién temprano.

Se recomienda por el equipo de salud que estasaewathes se realicen a cualquier
edad, pero lo ideal debe ser lo mas precozmentel@os

11- NCC: ATENCION ESTOMATOLOGICA
- Dirigido a :
- Estomatd6logos

- Auxiliares dentales
Nucleo central del asesoramiento genético en égiect
Para la atencion se definen dos vertientes:

Atencion sistematica (anual)

Atencidon cuando se requiera

Aspectos a considerar:
- Examen fisico del aparato bucal
- Caries dentales
- Enfermedad parodontal
- Maloclusion dental
- Higiene bucal
- Hipodontia
- Anodontia

- Riesgos de sepsis generalizada a partir de sapsa b

Al acudir a la consulta con el pediatra, psicologgenetista a través del seguimiento y
evaluacion del desarrollo se detectard la necesidadferir a consulta con odontologia.
De forma general debe programarse una visita pobiila una vez al afio, dados los
frecuentes trastornos odontolégicos, tanto en fereate a caries dentales, como

enfermedad parodontal, en el SD



12- NCC: ESFERA DE LA INDEPENDENCIA COGNITIVA.
- Dirigido a :
Psicologos
Familia
Personal medico
Personal Paramédico

Nucleo central del asesoramiento genético en égiect
Constancia
Exigencia para alcanzar logros educativos
Peligros de sobreproteccién
Establecer Metas.

13- NCC: ADQUISICION DE HABILIDADES BASICAS
- Dirigido a :
Psicélogos
Fisiatras
Padres de Familia
Enfermeras
Auxiliares generales
Maestros
Entrenadores
Personal Paramédico.
Nucleo central del asesoramiento genético en égiect
-Estimulacion en el hogar.
-retrasmitir la informacion a familiares y conocsdo
-capacidad de detectar malformaciones en otrasmess
- saber dar consejos y orientacidén sobre los paseguir a otros padres.
- ser capaces de dar explicaciones y terapiasadesrtuando sea necesario.
14- NCC: ACEPTACION SOCIAL
- Dirigido a :
Psicologos

Fisiatras



Padres de Familia

Maestros

Entrenadores

Lideres comunitarios

Lideres religiosos.

Personal Paramédico
Nucleo central del asesoramiento genético en égiect

Vida social

Descanso

Esparcimiento

Incorporacion a actividades ludicas

Baileterapia.

Mdsica.

Equinoterapia

Delfinarios.

15- NCC: SOCIALIZACION

- Dirigido a :

Psicologos

Fisiatras

Padres de Familia

Maestros

Entrenadores

Lideres comunitarios

Lideres religiosos.
Nucleo central del asesoramiento genético en épiect
-Orientar a los fieles a tener una gran culturaagmitirlas a sus hijos ante la burla y
seflalamiento ante personas con capacidades désrent
-dar palabras de animo a los padres sobre la inoles la vida social y lo bien que le
hace a los nifios esta actitud.
- Orientar a los padres y familiares y a la comadién general sobre el valor del
respeto en la vida cotidiana y sus consecuenciéiasspara erradicar o disminuir los

aspectos negativos de una cultura deshumanizada.



ANEXO VII ESTRATEGIA DE ASESORAMIENTO GENETICO DIRSIDO A
PADRES CON HIJOS CON SINDROME DE DOWN.

Desde el encuentro inicial con los familiares ake pacientes con hijos con SD, en la
consulta de AG se hizo una presentacion inicidpreca para desde el inicio mismo ir
estableciendo relaciones con las familias misma pegando una empatia idonea que
debe primar en el binomio asesor asesorados, seddeh este encuentro la expectativa
al acudir a nuestra consulta, se recogid posteentenel consentimiento informado (el
cual quedd firmado), comenzando asi, el intercambdande comenzamos con el
interrogatorio que nos llevo a los datos generdée$a historia clinica individual y su
revision a fin de obtener informacion sobre anteoées de los casos en cuanto a:
antecedentes posnatales, informacion brindada pédicos, seguimientos por la
especialidad, complicaciones, enfermedades reladas; exdmenes especializados,
sentimientos de los padres, asi como el asesorangenético.

En el transcurso de las entrevistas, fuimos capat® informarnos sobre el
conocimiento que tenian los pacientes o sus fanidéla enfermedad, los riesgos en
los familiares, la evolucién de la misma. Desde@hienzo mismo del manejo del
asesoramiento de los casos en particular nos reparcon busquedas actualizadas

sobre la enfermedad.

ASESORAMIENTO GENETICO

El AG un proceso de comunicacion ligado a los mials del ser humano implicados en
la ocurrencia o riesgo de recurrencia de una pgitolgenética en una determinada
familia. En los momentos actuales este concepttoimado un caracter mas amplio al
incluir aspectos o patologias complejas donde lmesté presente el componente genético
sino otros factores que interactien con estos leoia de producir la enfermedad. Esta
actividad involucra al Asesor genético, que varauseprofesional entrenado previamente
para orientar al individuo afectado y a la famd@bre el conocimiento de la enfermedad,
lo cual incluye sus causas, el diagnostico, elrdeléa el manejo de la misma.

Por otra parte explicarles sobre la contribucion lde factores hereditarios en la
enfermedad y el riesgo de recurrencia en los paseasi como influencia de factores
externos en la misma. Aportarles las alternativapaiones para manejar el riesgo es otra
de las tareas del Asesor genético, para que puatdgin lo mas apropiado para ellos, en



cuanto a los riesgos que presenten, costumbreaagigios, entorno familiar, concepto de
la ética, costumbres religiosas; para de esta fdogar el mejor manejo del familiar
afectado o del riesgo presente en la familia yforéudescendencia.

METODOLOGIA PARA EL ASESORAMIENTO GENETICO
PRECONCEPCIONAL DEL SINDROME DE DOWN.

1. DIAGNOSTICO.

Motivo de la entrevista: comenzar con el AG establedo el motivo de la entrevista,
datos del recién nacido, conocimientos previos adefamilias sobre la enfermedad
como si es hereditaria, por qué surge, posibiligizel se repita, formas de confirmar la
enfermedad etc...

Interrogatorio e Historia clinica: realizar un imtegatorio exhaustivo en busca de hijos
previos o familiares cercano con SD u otra enfeadedenética, malformaciones
congénitas o abortos espontaneos.

Averiguar sobre la conducta previa tomada por ésilfares después del nacimiento
del nifio como la actitud, conducta, atencion pégich, conflictos familiares y
problemas econémicos.

Precisar edad materna y paterna para determisariscluye dentro del grupo de riesgo
por edad materna avanzada.

Confirmacion del diagnéstico: confirmar el diagndstprevio por medio de un examen
fisico en busca de rasgos fenotipos bien marcadlas ypruebas genéticas si estan
realizadas, estudios complementarios, todo lo qu#ité establecer el diagndéstico lo

mas precisa posible.

Pruebas genéticas: indicar cariotipo a pacientdanyiliares que lo requieran para
precisar si los antecedentes recogidos tienen idalacon alguna alteracion
cromosomica ya sea de numero y/o estructural.

Interconsulta con otras especialidades: se debahzae interconsulta con otras
especialidades como Psicologia, psiquiatria, Negfal] Ginecologia para descartar las
posibles causas de los antecedentes recogidoh&tdea clinica.



Revision bibliogréfica: revisar la bibliografia steénte sobre el tema para poder realizar

un diagnéstico lo mas preciso posible.

2. COMUNICACION

Una vez iniciado y recopilados la mayor cantidadia®s posibles y en dependencia de
los complementarios indicados, del resultado denf@sconsultas, de las revisiones se

debe informar:

Si la paciente es adolecente o tiene 35 afios erpdisar el riesgo de tener un hijo con
Sindrome de Down en correspondencia con las taldaSindrome de Down /Edad
materna.

Informacion de los resultados: si los resultaddadeotipo demuestran que:

El familiar presenta un cariotipo con Trisomia Z1¥X 6 47,XY+21) sin otro
antecedente y sin relacion con la edad maternesa de recurrencia es del 1%, lo
cual es bajo.

El paciente es portador de un traslocacion 14g24gjicar el posible origen prenatal de
la traslocacion y el riesgo de recurrencia pardelscendencia, el cual de los 3 cigotos
posibles, uno sera normal cromosdmicamente, undtaed equilibrado (portador del
cromosoma 14q21q) y otro desequilibrado con dosicsomas 21 el de la traslocacion
y el normal, en este caso el riesgo sera de 1¢a dal 33% y se considera alto.

Si el paciente es portador de una traslocaciéon Rigxplicar el riesgo para la
descendencia la cual inevitablemente tendra SirelenDown o monosomia 21, que
pocas veces es viable, en este caso el riesgocamoeal 100% y se considera muy alto.
Percepcion del riesgo: evaluar a través del ingatario la percepciéon del riesgo que
comunicamos a este paciente o pareja, exploraro@ $as intenciones reproductivas
futuras.

Informacion sobre la formula cromosomica: se delostrar cual es la organizacion
normal de los cromosomas en la especie humanaot{parinormal) y cual es la
composicién cromosémica mas frecuente en el Singlrdmn Down, analizando el

concepto de aberraciébn cromosomica, explicandoegtees pueden ser numéricas y/o



estructurales, que pueden afectar uno o mas cronass@exuales, autosémicos o
ambas de manera simultanea.

Ademas explicarles a los padres los ultimos avagcestudios sobre las causas del
sindrome de Down asi como los genes mas implicddesconsecuencias de esta
mutacion, posibles manejos terapéuticos y de ektaigun.

Mecanismo de produccion: explicar el proceso desidin normal de los cromosomas y
el mecanismo de la no disyuncion o divisién anormal

Cuadro clinico: informar sobre las caracteristadascas de los pacientes con Sindrome
de Down, caracterizados por retraso mental y sigaomles tipicos, que pueden
presentar las formaciones cardiovasculares asagiidaen mayor susceptibilidad a las
infecciones respiratorias y de piel, no tienenratatmiento curativo especifico a pesar
de existir terapias asociadas a la estimulacionptena que ayudan a lograr la
diferenciacion en su desarrollo. Estos pacient®eti una supervivencia alta dada por
los adelantos de la medicina.

Ofrecimiento de diagnostico prenatal: se debernriméo sobre la opcidn de realizarse el
diagndstico prenatal citogenético durante el enzoacan el objetivo del estudio de la
células fetales y el analisis de su composicioimogpdmica si cumple los criterios
médicos para ello.

Es de suma importancia sefalar que en el asesaamjenético Preconcepcional
reviste de gran importancia todo lo que pueda Baqgeaira lograr un diagndéstico lo mas
preciso posible y de esta forma poder estableseriédsgo para un proximo embarazo,
ademas de poder brindar toda la informacién neicegmra que estas personas se
preparen para asumir el embarazo de la mejor mgosible y sean capaces de tomar

decisiones consientes e informadas sobre su reqridadu

3.APOYO

Debe realizarse desde la primera entrevista y dsta@ encaminado a la disminucién
de la angustia personal y aliviar el estrés psgiotbh que enfrentan estos pacientes,
especialmente con informacion que elimine dudagriidumbre y falsas creencias.
Durante el tiempo que transcurre para la estimagéniesgo real que pueden tener
estos pacientes reviste gran importancia el apoyoc®mnal y psicolégico que se
puede brindar, debido a que en la medida que sexscan las causa o se establezcan



un diagnostico definitivo se lograra un procesoadeptacion progresiva ante el
posible diagndstico o riesgo que se comunique.
Cuando se confirma el diagnostico se debe brirathr €l apoyo necesario para la
aceptacion del mismo asi como el riesgo estimado.
El apoyo no debe limitarse a la esfera psicoldgina también a la médica, durante
el proceso de la realizacién de los complementasdsomo de la interconsulta con
otras especialidades.
Opciones reproductivas y de seguimiento: Ofreces thferentes opciones
reproductivas con que cuentan nuestro medio emndepeia del riesgo ofrecido y
gue pueden ser:
Abstencién reproductiva.
Adopcion.
Embarazo con diagndstico prenatal citogenético.
Embarazo sin diagnostico prenatal citogenético gecision médica o

personal.

4.SEGUIMIENTO

El seguimiento es inmediato y a largo plazo y éstm dependencia de los datos
recogidos en la historia clinica y de las necesidadales de los pacientes o pareja.
Cuando se confirme un diagnostico que implique iesgo incrementado de tener
descendencia con Sindrome de Down se debe realizaeguimiento estrecho para
poder realizar una evaluacion de los pacientes tagtlica como psicoldgica.

Ofrecer un asesoramiento genético por escrito (imégemativa) donde se resuma los
elementos esenciales de asesoramiento genétibodecen la sesion oral.

El seguimiento tiene también una razén cientifiehido a que los adelantos de la
genética pueden ofrecer solucién futura a lo questrs momentos no tiene.

Se les debe informar a los pacientes los centraefdeencia a donde pueden acudir a
recibir asesoramiento geneético:

Consulta de salud reproductiva disponible

Consulta de asesoramiento genético.



ESTRATEGIAS

Con la realizacion de este trabajo también nos slinta tarea de disefar estrategias
para promover acciones de promocion de salud, ptieas y de docencia sobre el

Sindrome de Down:

Actividades de promocion de salud dirigidas a lagemes en edad fértil y familias
enteras: Apoyandonos en capacitacion y talleregéammnos en el centro los pipitos y
los medios de difusiébn masiva local como lo esatiia base municipal donde podamos
divulgar aspectos de interés relacionados come,tgue se hable sobre este tema y se
aclaren las dudas sobre determinado tépicos.

Actividades de prevencion de salud dirigidas edjgaciente a mujeres adolescentes y

de 35 afios y mas que no tengan paridad satisfecha:

* Dispensarizarlos como riesgo preconcepcional iridp a la pareja
realizado por el equipo médico.

* Realizar actividades participativas individuales & la pareja
explicandoles todo lo relacionado con el tema yoediendo a sus
interrogantes de forma clara.

* Realizar dindmicas de grupo sobre el tema u orgagirupos familiares
gue expresen sus emociones y compartan experiegc@spuedan
beneficiar a nuevos matrimonio con hijos con SD.

» Gestionar el involucramiento del médico genetistaz@sultas externas
y departamentos vecinos para brindar una mayorohealel servicio.

» Ofrecer un buen asesoramiento genético por palresdsor genético

» Actividades docentes dirigidas a la capacitacioh pggsonal médico
para de esta forma elevar en ellos el nivel de @omento sobre el
retraso mental, sus causas entre ellas el SinddemBown y otros
sindromes.

e Visitar a los pacientes en el hogar identificands secesidades para el
asesoramiento genético, asi como trasmitirlesdaioluo y a la familia

que el asesor genético tiene la intencién de ayudar



Anexo VIII.
HOJA INFORMATIVA.
¢, Qué es el Sindrome de Down?

El sindrome de Down (SD) es un trastorno genéacs@do por la presencia de una
copia extra del cromosoma 21 (o una parte del misemovez de los dos habituales, por
ello se denomina también trisomia del par 21. Sactariza por la presencia de un
grado variable de discapacidad cognitiva y unogams$isicos peculiares que le dan un
aspecto  reconocible. Es la causa méas frecuente ischpdcidad
cognitiva psiquica congénita. Apoyo visual en ea@ro 1.

¢,Por qué se produce la enfermedad?

El Sindrome de Down es una alteracion genéticasquwoduce en el mismo momento
de la concepcidn, al unirse el 6évulo con el espwpeéde. La causa que la provoca es,
hasta el momento, desconocida. Cualquier persoedepiener un nifio con Sindrome
de Down.

Casi siempre la presencia de sindrome de Downlseaen episodio fortuito que tuvo

lugar durante la formacién de las células repramtast 6vulo o espermatozoide. Por lo
gue se sabe, el sindrome de Down no es achacabiguna actividad relacionada con

el comportamiento de los padres ni a factores amddes. La probabilidad de que nazca
otro hijo con sindrome de Down en un embarazo gulEsite es de aproximadamente 1
por ciento, prescindiendo de la edad de la madrad® 13.

En las investigaciones se ha establecido que lbapitidad de que una célula
reproductora contenga una copia extra del cromostiir@umenta notablemente junto
con la edad de la mujer. Por lo tanto, una madmredde madura tiene méas probabilidad
gue una madre mas joven de tener un bebé con siadte Down. Por otra parte, de la
poblacion total, las madres de edad madura tieremombebés; un 75% de los bebés
con sindrome de Down son de madres mas jovenesi@ti@y mas mujeres jovenes
gque maduras que dan a luz. Solo un diez a quinceipnto del total de embarazos
anuales corresponden a mujeres de 35 afios o nmayrpe5 a 30 % de los bebés con
sindrome de Down son de mujeres de este grupoatkesdCuadro 7.

El cromosoma 21 contiene aproximadamente el 1%adefdrmacion genética de un
individuo en algo mas de 400 genes, aunque hoyeesdlb se conoce con precision la
funcién de unos pocos. Cuadro 11,12.

¢,Cuales son las caracteristicas clinicas de uncoifiesta afeccion?

El sindrome de Down, una combinacion especificxatacteristicas fenotipicas que
incluye retraso mental y una cara tipica, es caupad presencia de 3 cromosomas 21
(uno a mas do que el normal encontrados, trisomli21), y es una de las anomalias
cromosomicas mas comunes entre recién nacidos. vivos



Algunas de las caracteristicas fisicas de nifiosStdson:

1. Braquicefalia.

2. Hipotonia muscular.

3. Epicantos.

4. Hipoplasia del puente nasal.

5. Implantacion baja de las orejas.

6. Macroglosia.

7. Retraso sicomotor.

8. Cuello corto.

9. Surco simiesco.

10. Clinodactilia del 5to dedo de las manos.
11.Pliegue nucal aumentado al tacto.
12.Etc... Cuadro2, 6.

¢, Como se realiza el diagndstico?

Existen varias exploraciones para diagnosticainelreame de Down. Parte del proceso
es posible antes del nacimiento del nifio, y los&emétodos se usan después del parto.

Se utilizan distintos marcadores bioquimicos paagribsticar de forma prenatal las
cromosomopatias, como el sindrome de Down, en eddas. Los mas importantes
son los denominados marcadores bioquimicos delngegtrimestre, En los ultimos

afos se estan utilizando también marcadores dekepriuatrimestre como la fraccion
libre p de la hCG y una proteina asociada al plasma dedtante llamada PAPP-A,

determinadas en la semana 12.

También existen métodos sonograficos usados comwadwes de SD, como la
traslucencia nucal, en el primer trimestre y eéguie nucal, en el segundo trimestre,
entre otros también reconocidos como eficientes

Tras el nacimiento, el médico puede diagnosticairelrome de Down (trisomia 21) en
el nifio con una exploracion a fondo. Los nifios sfmdrome de Down muestran
distintas caracteristicas fisicas en las que elicoésk basara para el diagnostico. Sin
embargo, estas caracteristicas también pueden dars#&os sin trisomia 21, aunque
cuando se dan varios de estos rasgos caractegiatioismo tiempo, indican que puede
tratarse de un caso de sindrome de Down. El diigné&seguro, sin embargo, solo es
posible con un analisis genético llamado cariotigo. este, un experto en genética
investiga si el cromosoma 21 se encuentra tress\atéas células del cuerpo. Para este
analisis es necesaria una muestra de sangre delGuidro 1.

¢ Existe riesgo que vuelva a tener nifios con astiesne?

El riesgo de recurrencia de tener otro hijo codeésDown, va a depender del tipo de S.
de Down que tiene el hijo afecto.



Cuando en una pareja con cariotipo normal se pe@laacimiento de un hijo con
trisomia 21 regular, el riesgo de recurrencia ¢s, lagproximadamente del 1%-2% pero
sin duda mas elevado que el de una pareja de faaredad.

En caso de translocacion "de novo”, con cariotipaamente normal de los padres, el
riesgo de recurrencia de tener otro hijo con Daen por translocacion "de novo" es
muy bajo, inferior al 1%.

En los casos de translocaciéon heredada el riesgeaerencia dependera de dos
factores:

1) del tipo de translocacion
2) de quien es el portador de la translocacionlibgaidla.

En el caso de que el padre sea el portador deransidcacion balanceada 21/D y la
madre tenga una cariotipo normal, el riesgo de r8imd de Down por translocacion
heredada es inferior al 2%. Sin embargo cuandooléagiora de la translocacion
balanceada es la madre, el riesgo de S. de Dovas énjos es del 15%-20%.

Cuando la translocacion balanceada es entre lososmmas 21/22 y el portador es el
padre el riesgo de hijos con SD es inferior al 28€ntras que si esta translocacion
balanceada la presenta la madre el riesgo es #elG8adro 14.

En el caso de translocacion entre homélogos, és eleta translocacion 21/21, tanto si
se da en la madre como en el padre, todos los bgodn SD por translocacién
heredada.

¢, Como es el desarrollo de un nifio con Sindromeosen

Durante los primeros afios de vida los nifios pasased totalmente dependientes, con
los movimientos controlados por reflejos, a seinviddos independientes. Desde los
primeros dias comienzan a tener experiencias nugvpssturas y movimientos que les
proporcionan sensaciones nuevas como el conocingaisu propio cuerpo, ¢qué es
moverse?, y su relacion con el entorno que le ragdeacia donde me muevo? Esta base
es fundamental para el desarrollo del movimientturtario, los conocimientos, el
juego, la visién, la audicion y la percepcion.

La mayoria de los nifios siguen una secuencia deastdel desarrollo bastante

predecible que consiste en voltearse, sentarday rgiatear, ponerse de pie y andar. Sin
embargo, existe una amplia variacion en la edaal gue se adquieren estas etapas.
Existen pocos estudios sobre las variaciones aldétsiry como éstas afectan al

desarrollo. Desde hace pocos afios se recomien@a @dos bebés en posicion supino

en la cuna y este cambio ha supuesto una pequeéaeida en el desarrollo.

En S.D. existe una variacion aun mas amplia en iaddas etapas de desarrollo y

hemos observado que la secuencia no es tan priedd®inlemos afirmar que los nifios
seran capaces de andar, gatear, etc., pero mamengama actitud bastante flexible en
relaciéon con el orden en que han de conseguirtégeae de desarrollo, siempre que los
movimientos y posturas sean correctos. Cuadro 3,8.



¢, Complicaciones que podria presentar un nifio cainshe de Down?

Las personas con sindrome de Down presentan uma derproblemas de salud
asociados a este trastorno, aunque la mayoriatake afecciones pueden tratarse y esto
ha elevado su esperanza de vida que actualmerde esos 60 afos. Algunos, no
obstante, no presentan ninguna otra enfermedadadaoal sindrome, mientras que
otros padecen varias a la vez. También la gravddadds afecciones varia mucho de
unas personas a otras.

Entre las enfermedades que les afectan con maarencia destacan:

v Infecciones: los nifios con este sindrome son méseptibles de contraer
infecciones como catarros, otitis, bronquitis ymeuia.

v Defectos de vision: un alto porcentaje de estossnifinas del 60%) padecen
problemas de visibn como miopia, hipermetropiaress o isotropia (vision
cruzada).

v" Audicion deficiente, que puede ser debida a lagm@a de liquido en el oido
medio, a defectos en el oido medio o interno, mlacs motivos.

v' Malformaciones intestinales: muchos bebés nacerestms defectos, que deben
ser corregidos mediante cirugia.

v' Trastornos de tiroides, como hipotiroidismo conggni

v' Defectos cardiacos: alrededor de la mitad de Idesncon sindrome de Down
nacen con defectos cardiacos, algunos leves quiepteatarse con farmacos, y
otros que precisan intervencion quirdrgica. Poe esbtivo, todos los bebés que
nazcan con este sindrome deben ser evaluados poardidlogo pediatra y
someterse a un ecocardiograma (examen del coramdultpasonidos) durante
los dos primeros meses de vida, con el objetivo dééectar y tratar
adecuadamente cualquier posible problema cardiaco.

v Enfermedad de Alzheimer: las personas con sindrdendown tienen mas
posibilidades que el resto de la poblacion de deléar la enfermedad de
Alzheimer (Que se caracteriza por un progresivcerdab de la memoria,
desorientacién, y cambios en el caracter y la peistad, entre otros
problemas) y, ademas, de que esto ocurra precognfémtestima que la cuarta
parte de los adultos con sindrome de Down mayores 38 afos
presentan sintomas de alzhéimer.

v' Leucemia: este tipo de cancer también afecta copinfeecuencia a los nifios
con sindrome de Down. Cuadro 4,5, 10.

¢, Cual seria la conducta a tomar una vez que hdahacibebé con sindrome de Down?

A lo largo de la vida de una persona con S.D. sudsse ve a menudo dafiada por
complicaciones propias de este sindrome. Muchasties problemas podrian evitarse



por un programa de prevencion y de tratamientoogre@ebe tenerse en cuenta que no
todos los nifios con S.D. padecen dichas complinasio

El desarrollo debe entenderse como un todo; elnd@@e es un proceso global y
gradual del que forman parte varios factores p@uke es importante la integracion de
las diversas areas que intervienen en este precésale lograr una complementacion
mutua y la aproximacion a la totalidad del nifio.

El equipo interdisciplinario permite una visién nesplia de la problematica de los
pacientes y su familia, priorizando y enriquecietaointervenciones. Cuadro 9.

¢ Para qué sirve el asesoramiento genético y eoomséste?

Los consejeros genéticos cuentan con capacitaciéntrgnamiento especializado, y
experiencia dentro del area de la genética. Adefbasmismos/as estan calificados
para aconsejar a las personas altamente sensiljae deben lidiar con problemas
emocionales.

Como consejero, su trabajo es informar a los pteseacerca de los posibles defectos
de nacimiento, o de los trastornos genéticos quérigpgo afectar a su bebé. Su
capacitacion y entrenamiento en los temas reladasaon la genética les permiten
clasificar toda la terminologia genética que usfedas no llegue a comprender, a fin
de darle sentido a la misma y permitirle entendergdé estan hablando. Ellos se
encargaran de identificar cualquier factor de egge usted o su pareja pudieran
tener, y de la probabilidad de que su bebé detaunldefecto genético o un trastorno
genético. Estos profesionales le presentaran tmdoposibles escenarios resultantes
que podrian ayudarla a comprender y decidir megorysted misma qué es lo que
deberia hacer. Sin embargo, ellos no tomaran deeisipor usted ni por su pareja.

¢,Cuando Deberia Concertar Una Cita con un Consggmeético?

Los consejeros genéticos principalmente tratanscasoasesoramiento prenatal. Sin
embargo, usted no tendra que esperar hasta quetlarazada para poder concertar una
cita con uno de ellos/as. Si estuviera pensandquedar embarazada, y especialmente
si tuviera en cuenta que usted mismo entra en @nasdsiguientes categorias; seria una
muy buena idea concertar una cita con un consgg@rético sin perder mas tiempo.

Entre las parejas que necesitaran asesoramiendétigese incluyen a las siguientes:

. Aquellas que saben o que sospechan que poseeregerites familiares de
defectos de nacimiento o de trastornos hereditarios

Cualquier padre que ya haya tenido un nifio/a cganatlefecto de nacimiento o un
trastorno genético.

Una madre que haya experimentado dos 0 mas alespostaneos, o que haya dado
a luz un bebé muerto, o que haya tenido un hijohgisgera muerto en la infancia.



Si un examen médico prenatal o una amniocentebistam arrojado un resultado
anormal.

Si la edad de la futura mama fuera de 35 afios o (elasesgo de que el bebé
padezca Sindrome de Down se incrementaria a urcadke 350 nacimientos; a la
edad de 35 afos; y seria de uno entre 30 nacimsisnta futura mama tuviera 45
afos de edad.)

¢,Addnde dirigirnos para buscar mas informacioneseb6indrome de Down?

v Unidad de salud mas cercana.

v' Centro especializado de apoyo LOS PIPITOS.
v' Especialista en genética médica.

v' Pediatras.

Realizado: Dr. Rolando Rivera.



Anexo IX Guias tematicas de las charlas educatukstivas

Temal

-Fenotipo de SD en distintas etapas de la vida.

- El diagndstico del SD es posible solo por métadivscos para especialistas.
-El fenotipo del SD en el neonato. Los 10 signodioales.
-Caracteristicas del Sindrome de Down en la infanci
-Complicaciones, cuidados médicos.

-Personalidad de los nifilos con SD.

-Enfermedades que pueden asociarse, formas denptase/ diagnosticarlas
Tema 2

-Mecanismos de produccion del SD

-El SD es una aberracion cromosémica.

-Causas de las aberraciones cromosomicas. No disyun
-Tipos citogenéticas del SD y frecuencia

-Distintos cariotipos de SD y frecuencia

-Riesgo de recurrencia en la familia segun el tano
-Como regla el SD no se hereda.

Tema 3

-Adelantos en la educacion del SD.

-La persona con SD es educable.

-La persona SD raramente tiene un retardo merdgélnuio.
-La persona con SD es un nifio sociable.

-Las técnicas educativas en las personas con SD.

-La educacion sexual en nifios con SD.

Tema 4

-Adelantos en la atencion de salud de estos nifios

- Cuidados generales para su salud

-Cuidados especiales de salud.

-La salud bucodental en el SD.

-La laborterapia en el SD.

-Los cuidados del nifio con SD y cardiopatias.

-La vitaminoterapia y los antioxidantes en el SD.



Tema 5

- Formas de prevencion del SD.

- ElI SD es prevenible a través de acciones de emfucd.as edades maternas idoneas
para la reproduccion.

-El &cido félico y la no disyuncion cromosomica.

-El Diagndstico prenatal invasivo.

-El diagndstico prenatal no invasivo.



ANEXO X

APOYO VISUAL

CUADRO 1.

CUADRO 2.

Grafico 2. Distribucién de las personas con SD segun el retraso mental.
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CUADRO 3.

Tabla 3. Desarrollo motor en nifios con sindrome de Down_* (Modificado)

Edad Edad media + 2
item media desv. estandar
(meses) (meses)

Enderezamiento cefalico en prono 27 5,88
Cont. cefalico vertical 44 8,26
Reaccion apoyo lateral 8,2 11,64
Reaccion apoyo anterior 84 12,76
Sedestacion estable 97 13,40
Bipedestacion 53 20,64
Volteo 8 12,46
Rastreo 13,6 21,96
"Rodar” 12,16 17,20
Gateo 17,7 26,76
Marcha autonoma 24 1 33,46

CUADRO 4.

Tabla 4. Distribucion de cardiopatias congénitas en SD'® (Distribucion porcentual sobre
el total de cardiopatias).

|Tipo de cardiopatia |Porcentaje
|Defecto septal atrioventricular | 45%
Defecto septal ventricular 35%
Defecto tipo ostium secundum 8%
Persistencia ductus arteriosus 7%
Tetralogia de Fallot 4%
Otros 1%




CUADRO 5.

Tabla 5. Otros problemas médicos observables en la infancia y en la poblacion adulta en
atencion primaria.

Alteraciones del suefio. Infecciones otorrinolaringolgicas:
Apnea obstructiva del suefio (45%).
- Otitis media
- sinusitis
Déficit selectivo de IgA y/o de
subclases de 1gG
Otros problemas ortopédicos: Problemas de conducta:
- Inestabilidad atlanto-ocipital - Déficit de atencion.
_ Hiperflexibilidad articular Hiperactividad
- Escoliosis - Autismo (5%)
- Subluxacion rotuliana - Depresion
- Deformidades del pie - Demencia. Enf. de
(10,3%) Alzheimer (10,3-40%)
Epilepsia (5%). Mioclonias. Otros problemas endocrinologicos:
Hipsarritmia diabetes tipo | (1,4-10%)
Oftros trastornos 0 Al 6
- Nistagmus (35%) - Desorden mieloproliferativo
- Estenosis conducto lacrimal transitorio (reaccion
(20%! leucemoide)
- Blefaritis (30%) - Leucemia aguda
- Conjuntivitis limfoblastica y no
linfoblastica (1%)
Criptorquidia (40%) Disgenesia gonadal en mujeres
(40%)




CUADRO 6.

Caracteristicas del Sindrome de Down
Frecuencia de presentacion®

Porcentaje - Porcentaje
Caracteristicas de aparicion: Caracteristicas de aparicion
Retraso mental 100% :":cr::?;;oncla total o 60%
Puente nasal
Retraso del crecimiento 100% deprimido 60%
Dermatoglifos atipicos 90% ggg:d“'“”’ del 5¢ 52%
g‘i,a;’s‘:;'slasafeesmdsculos 80% Hernia umbilical 51%
Hiperlaxitud 80% Cuello corto 50%
ligamentosa
: Manos

Hipotonia b cortas/braquidactilia i
Braquiocefalia/region Cardiopatia
occipital plana s congeénita R
Genitales hipotroficos 75% Pliegue palmar 45%

P ° transversal °
Hendidura palpebral 75% Macroglosia 43%
Extremidades cortas 70% Pliegue epicantico 42%
Paladar ojival 69% Estrabismo 40%
Orejaredonda de Manchas de
implantacion baja 0% Brushfield (iris) 5%




CUADRO 7.
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CUADRO 8.
Aparici6n de conductas comunicativas y de lenguaje expresivo
Conductas Des. Normal Des. S. Down
Contactos oculares ler. mes 2° mes
Somidos vocalicos 5 meses 7 meses
Reduplicacion silabas 6-10 meses 6-10 meses
Primeras palabras 10-12 meses 19-24 meses
Diilogos preconversacionales 11-12 mese 23-24 meses
Combinacion de palabras 19 meses 31-40 meses
Primeras frases 3-4 afios
Oraciones completas 6-7 aflos




CUADRO 9.

Tabla 6. Guia de actividades preventivas en nifios con SD.

de actividades preventivas en nifios con SD (edad en afios)

o -]
[caioipo [,
Consejo genético
Actividades
pr + R + + +
habituales (PAPPS)

Ecocardiograma
Evaluacion audicion [ PETC o OEA + [+ [+ [+ [+bienat
Eval. oftalmolgica | Refejo rojo + [+ + [+anual
Evaluacion tiroides | Cribado de cuerpos
(TSH, T4y metabolopatias T+ + A aﬂm‘rmdaos[ & *
Evaluacion
crecimiento (tablas + lafl = + + + +
andar)
Evaluacion + v + +
bucodental
Cribado celiaquia® + trienal
Apoyo familiar.
e + slel e+ + + + +
paternas.
Desarrollo
oot con | IMervencionprecaz | + [+ |+ | + + + +
servicios educativos
atlantoaxoidea® Rx 2




CUADRO 10.

Distribucion de causas de disfuncion tiroidea en pacientes con SD (Espaiia)

Hospital Sant Joan | Albacete,
de Déu 1993*
(Barcelona), 199%*
Funcion tiroidea normal 57,5% 53%
Aumento aislado de TSH 33% 41.7%
Primario
7,2%
Hipotiroidismo 9.4%
Secundario
0,6%
Hipertiroidismo 1,1%
CUADRO 11.
LOCUS GEN NOMBRE ACTIVIDADTRASTORNO VINCULADD EN SDy
Aq221 50 Superdvido dismutasa Interviene en fundones avidativas, Aumenta ¢l estrés oxidativo
del SNC fetal con 8D
Ng223 CB5 Cistationina beta sintetasa El aumento de su funcidn interfiere con el metabolismo de
[a homocisteina.”
21q221  GART Glicinamida fosforil transferasa El aumento de su funcidn interfiere con ¢l desarrollo neuronal ?
21q222 DSCAM Moktcula de sdhesion celular de 5D Interviene en procesos neurales. 5 relaciona con: RM,
defectos cardiacos y E. de Hirshprung,*
2Nq223  COLsAT Coligeno IV Alfal Relacionado con trastormos de la migracion neuronal®
2122 S0 Proteina ligadora de CA (neural ) Neurmefializacion, Desarrollo dendritico v sinaplogénesis.
Relacionado con RM.”
gz GLURS Receptor de glutamato Su incremento determina alteracion en la diferenciacidn y
dafio neuronal.?
21g221  DsCR1 Reg. eritica para 50 1 calcipresina Inhibidor de la actividad de cakinewrina. Relacionado con
defectos cardiacos, neuroldgicos ¢ inmunoldgicos ™
219223 ET=2 Oncogen ETS-2 Factordetranscrpeidn. Podria contribuir con apopiosis neuronal
21q21 AFF Proteina precursora amiloide Relackonado con desarrollo de enfermedad de Alzheimer®

EM: retardo mental



CUADRO 12.

Esquema del cromosoma 21. A la derecha de la figura: ampliacion de la region distal del brazo
largo (g) comprendida entre 21g21.2 y 21g22.3 con genes detectados dentro de ella.

APP
50D1
IFNRA /B
GART
ERG

ETS-2
HMG14
MX-1/2
BCEI

CBS

EPM1
CRYAI1
PFKL
CDI18
COL6A1/ A2
5100B

Cuadro 13.




Cuadro 14.

Antes de la Después de la

translocacion translocacion
Cromosoma 20
Cromosoma 20 transiocado
vj
Cromosoma 4
translocado

Cromosoma 4



ANEXO XI Encuesta de validacion de satisfaccion.

familia miembros

Parentesco del entrevistado con el proposito:
Edad actual del propésito:

Sexo proposito:

Edad de la madre al nacer el nifo enfermo

SATISFACCION CON EL SERVICIO DE ASESORAMIENTO GENEIO
ACTUAL

Considera que la atencién en el servicio de gem@tira usted y sus familiares...

a) __ hasido beneficiosa
b) _ ha sido perjudicial
c) ___no ha provocado ningin cambio en la vida dedaste

Cree ud. que el manejo de la informacion por pdetenédico que los atendio

a) __ hasido respetuoso

b) _ ha sido informal

c) __ hasido muy adecuado y estricto
d) __ hasido irrespetuoso

Sobre la atencién médica que se leS HA daDO AHORA
a) Solamente le informaron el problema

b) Le informaron y les dieron algunas opcionesstadio , tratamiento
otra ayuda. cuales

c) Le informaron y le presionaron para que actdaralguna manera en especial.
explique

e) Fueron indiferentes, si ,no

f) Rechazo al servicio,si_ no____
G) Tiene quejas del médico o equipo que lo atendié

Si cuales?

No

u



h) Agradece el servicio que le prestaron si no__

INTERCAMBIO REALIZADO CON OTROS SERVICIOS FUERA DESISTEMA

DE SALUD.

v" Recibié ahora orientacion sobre las posibilidadksativas. Recibié ayuda

v Recibié ahora orientacion sobre las posibilidademsdercion social. Recibio
ayuda

v" Recibié ahora orientacion sobre la conducta enrésgaublicos y de recreacion
Recibi6é ayuda .

v Alguna otra ayuda ahora. Explique.

v ¢Desea que en otro momento mantener contactoeysgliimiento Genético?






