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La Fundacién Sindrome de Down de Cantabria es una insti-
tucidn sin dnimo de lucro. Fue constituida el 21 de diciem-
bre de 1.982, y clasificada como Benéfico-particular-mixta
por orden Ministerial de 13 de abril de 1.984.

Su objetivo esencial es la promocion y realizacion de cuantas
actividades contribuyan a mejorar las condiciones de vida de
las personas con sindrome de Down, favoreciendo su plena
integracion familiar y social y el desarrollo de una vida normal.

Son pilares fundamentales de su actuacién:

+ La atencion individual a cada persona desde el momento
del diagndstico prenatal o del nacimiento.

« La consideracion de la familia como el elemento mds de-
cisivo en la educacidn de los hijos y, por tanto, la necesi-
dad de ayudarle en la formacion, facilitarle informacién y
apoyarle en todo momento.

« El convencimiento de que la normalizacién en todos los
aspectos de lavida -escuela, trabajo, ocio- es la base de un
buen desarrollo personal.

« La necesidad de difundir informacidén en todos los niveles
de la sociedad: padres, profesionales, politicos.

» La necesidad de crear, de innovar y, por tanto, de investi-
gar y conocer mejor las peculiaridades que caracterizan
al sindrome de Down en sus diversas manifestaciones: la
biologia, la neuropsicologia, la pedagogia.

Patronato:

Presidenta: Elisa Irureta

Vicepresidente: Javier Sdnchez

Secretaria: M2 Josefa Muruzdbal

Vocales: Paula de Peralta
Federico Lamadrid
José Carlos de Pablo
Beatriz Gonzdlez

FUNDACION SINDROME DE DOWN DE CANTABRIA

Revista Sindrome de Down (RSD) es una revista
sobre informacion e investigacién en el campo
del sindrome de Down, en cualquiera de sus acti-
vidades y disciplinas. Estd dirigida especialmen-
te a las personas con sindrome de Down, a sus
familias y a los profesionales que les atienden.
A tal efecto, RSD publica articulos conceptuales
de opinion, articulos de investigacion de cardcter
cualitativo y cuantitativo, ensayos, estudios de
casos, andlisis sobre politica relacionada con el
sindrome de Down, y descripciones y evaluacio-
nes de prdcticas innovadoras. El estilo, la meto-
dologfaylaintencion del articulo han de destacar
por su calidad y su contribucion al conocimiento
y buena préctica de cuantos estdn implicados
en la atencion a las personas con sindrome de
Down. RSD distingue las siguientes categorias:
Investigacion, Revision, Opinién, Informacion,
Buenas prdcticas, Testimonios.

Todos los articulos enviados a RSD estdn some-
tidos a revisién anénima por especialistas, con
independencia de la categoria a la que los darti-
culos pertenezcan. Los originales serdn juzgados
por su interés para la buena prdctica, la calidad
del contenido, la originalidad y la claridad del
estilo adaptado a la mejor comprensién de los
lectores.

Los manuscritos serdn enviados en papel DIN
A4, a espacio y medio, y contendrdn un resumen
de no mds de 150 palabras. Los articulos serdn
originales, a menos de que se trate de traduc-
ciones al espafiol autorizadas, no habrdn sido
publicados ni estardn en fase de revisién en otra
revista. Los autores sugerirdn la categoria, antes
sefialada, a la que el articulo puede pertenecer.
En caso de que el articulo exija la inclusién de
bibliografia, ésta no deberd exceder de 25 citas
bibliogrdficas. La lista de citas serd por orden
alfabético con arreglo a los siguientes ejemplos:

Articulos

Golden E, Hatcher J. Nutrition knowledge and
obesity of adults in community residences. Ment
Retard 1997; 35: 177-184.

Libros:

Pueschel SM (ed). Sindrome de Down: Hacia un
futuro mejor. Guia para Padres. Barcelona, Mas-
son SAy Fund Sindrome de Down de 4Cantabria

1997.

Capitulos de libros:

Chapman R. Desarrollo del lenguaje en nifios y
adolescentes con sindrome de Down. En: Miller
J, Leddy M, Leavitt L (eds) Sindrome de Down:
Comunicacién, Lenguaje, Habla. Barcelona,
Masson SAy Fund Sindrome de Down de Canta-
bria 2001, p 41-60.

El lenguaje deberd tener encuenta el valor in-
trinseco de las personas, evitando términos que
sustantiven sus problemas. Se evitardn términos
como “los Down”, “retrasados mentales”, etc., y
se preferird el término “discapacidad intelectual”
sobre “retraso mental”.

El director, atendiendo a las sugerencias de los
revisores, se reserva el derecho a rechazar los
manuscritos que no alcancen la calidad exigida
o no cumplan los objetivos editoriales de RSD.
Podrd incorporar modificaciones que mejoren
el estilo y la comprension, sin alterar el conte-
nido del texto. Una vez aceptado el trabajo, el
autor enviard el contenido en un disquete para
Word.

Los articulos serdn enviados a:

Prof. Jesus Florez

Director de la Revista Sindrome de Down
Fundacién Sindrome de Down de Cantabria
General Ddvila 24A, 1°C

39005 Santander

RSD autoriza la reproduccién del material publi-
cado en la Revista. La reproduccion deberd citar
la fuente original de la informacién (nombre de
la revista, volumen, pdginas y aflo).

RSD no se responsabiliza ni se identifica nece-
sariamente con las opiniones expuestas por los
autores de los articulos.

FUNDACION SINDROME DE DOWN DE CANTABRIA

Domicilio: Avda. del Gral. Ddvila, 24-A 1°C - 39005 Santander. Tel.: 942 27 80 28 Fax: 942 27 65 64
e-mail: administracion@downcantabria.com http:// www.downcantabria.com

Si desea colaborar con la Fundacién y recibir periddicamente esta publicacidn, rellene estos datos y envielos al domicilio de la Fundacidn

Apellidos:

Domicilio:

Localidad:

Deseo colaborar como: Amigo (18,00 € anuales)

Colaborador (De 18,00 a 75,00 € anuales)

Con la cuota anual de euros.

Fecha: de 2014.

Cddigo Postal:

Protector (desde 75 € anuales)

Extranjero (tarifa aérea): América 45 $ USA

Europa 35 $ USA

Firma:

El responsable del tratamiento de sus datos es FUNDACION SINDROME DE DOWN DE CANTABRIA. Sus datos serdn tratados con la finalidad de gestionar los servicios
indicados en este documento, realizar todos aquellos trdmites administrativos, fiscales y contables necesarios. Los interesados podrén ejercitar sus derechos de acceso,
rectificacion, supresion, oposicién, portabilidad o limitacién del tratamiento, dirigiéndose por escrito a nuestra direccién postal. Igualmente, puede presentar una re-
clamacién ante la Agencia Espaiiola de Proteccidn de datos si considera que sus derechos han sido vulnerados.
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CARTA DEL DIRECTOR

Queridos amigos:

Uno de los rasgos mds constantes en el fenotipo del sindrome de Down es la
problemdtica que se instala durante el periodo prenatal en la estructura y el
funcionamiento del complejo orofacial: fosas nasales, boca, maxilares, len-
gua, musculos orofaciales, paladar. Son muchas las funciones que de todo
ello dependen: las mds importantes son la respiracidn, la masticacion y de-
glucidn, y el habla. A ello se suma el frecuentemente bajo tono muscular. Todo
un conjunto de capitulos que exigen la particular atencién desde el momento
mismo del nacimiento del bebé. Los equipos de atencidn temprana son cada
vez mds conscientes del especial cuidado con que han de evaluar y promover
el desarrollo adecuado de este especial complejo, y aplicar las medidas pre-
ventivas y correctoras necesarias para su correcto funcionamiento. En nuestro
primer articulo ofrecemos una amplia exposicion del problema por parte de la
especialista Maria Guadalupe de Santos, y un ejemplo de cdmo la formacién a
las familias, mediante un programa desarrollado en ASSIDO (Murcia), consi-
gue resultados altamente beneficiosos.

Cada vez se presta mayor atencion a la variabilidad interindividual que se ob-
serva en las personas con sindrome de Down. Variabilidad que incluso supera
ala que se aprecia en el resto de la poblacion, y que cobra especial relevancia a
la hora de evaluar capacidades, proponer programas, predecir respuestas. Las
consecuencias son extraordinariamente importantes tanto desde el punto de
vista tedrico como prdctico. Estudiamos el tema con el propésito de analizar
las causas intrinsecas y extrinsecas que condicionan esta variabilidad, y de
seflalar su alcance a la hora de fijar nuestra perspectiva, individual y social,
sobre el sindrome de Down.

Nuestro tercer articulo es un ejemplo claro de lo expuesto en el anterior. Ya
en los primeros meses de vida se aprecian diferencias interindividuales en la
conducta exploradora del bebé. Y esta conducta repercute lgicamente en el
modo y velocidad con que va apreciar el mundo externo, y, por consiguiente,
en el modo en que ese mundo externo ha de enriquecer el desarrollo de sus
redes neuronales que, a la larga, configurardn su vida cognitiva y emocional.
Tener en cuenta esta realidad y saber obrar en consecuencia, es uno de los
grandes retos que se nos presentan en el proceso de desarrollo de nuestros
hijos. Reto que obliga a padres y educadores a mantenerse alertas y afinar la
riqueza y condiciones de sus respectivas tareas.

Desde nuestra revista, rendimos especial recuerdo y homenaje a Jean Vanier,

recientemente fallecido, y a su pensamiento y su obra reflejados en las Comu-
nidades “El Arco” y “Fey Luz”. Descanse en paz.

Un cordial saludo.

Jesus Florez
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FORMACION EN TERAPIA OROFACIAL PARA PADRES DE NINOS CON SINDROME DE DOWN Y OTRAS CROMOSOMOPATIAS

INVESTIGACION

Formacion en terapia
orofacial para padres
de nifios con sindrome
de Down y otras
cromosomopatias

Resultados a los 12 afios de la puesta en marcha

Maria Guadalupe de Santos Moteno

Fisioterapeuta CDIAT ASSIDO Mutcia. Profesora colaboradora honoraria, Universidad de Murcia.
e-mail: mariaguadalupe.de@um.es

EN RESUMEN | La terapia orofacial estd indicada en nifios con Sindrome de Down para regular las funciones en
que participa este complejo motor. Es importante la formacion a la familia para actuar en las actividades diarias
del nifio. Se realizaron talleres para mostrar a los padres las herramientas que describe esta terapiay se compard
la evolutiva de aquellos casos que habian participado de esta formacién y los que no lo hicieron. La muestra total
fue de 218 individuos con edades entre los 4 y los 15 afios. Se observaron resultados estadistica y clinicamente
significativos en cuanto a la disminucién de la protrusién lingual y una mayor capacidad de respiracion nasal. La
introduccidn precoz de la terapia orofacial, con la participacion de la familia, favorece un buen hdbito respiratorio
y el cierre bucal. Para ello, los talleres de formacién para padres demuestran ser una opcidn efectiva.

ABSTRACT | Orofacial therapy is indicated in children with Down syndrome to regulate the functions in which this motor complex patticipates.
It is important to train the family to act in the daily activities of the child. Workshops were held to show parents the tools described by this therapy
and comparisons were made between those cases that had participated in this training and those that did not. The total sample was 218 individuals
aged between 4 and 15 years. Statistically and clinically significant results were observed in terms of decreased lingual protrusion and increased
nasal breathing capacity. The early introduction of orofacial therapy, with the participation of the family, promotes a good respiratory habit and
mouth closure. For this purpose, the training for parents prove to be an effective option.

INTRODUCCION

Tras observar en la mayoria de los nifios con sindrome de Down, que acuden al Servicio de Fisio-
terapia del CDIAT (Centro de Desarrollo Infantil y Atencién Temprana) ASSIDO (ASociacion para
personas con SIndrome de DOwn) de Murcia, ciertas dificultades en la alimentacidn, deglucién
de saliva, alteraciones en la coordinacidn respiratoria y respiracion/deglucion, protrusion lingual,
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emision de lenguaje y otras habilidades relacionadas directamente con la musculatura facial y oro-
faringea, nos planteamos la realizacion de unos talleres tedrico-prdcticos sobre Terapia Orofacial’.

Estas dificultades se producen debido a caracteristicas como son la hipotonia o las alteraciones
estructurales. La hipotonia se da tanto a nivel periorbicular, con labio superior poco mavil y labio
inferior evertido, como en la lengua que presenta movimientos lentos y pobres en cuanto a destre-
za>®,

Se describen también alteraciones de la estructura 6sea, con hipoplasia del tercio medio facial,
lo que conlleva un déficit de desarrollo del maxilar, mientras la mandibula presenta un tamafio
habitual, creindose una impresion de prognatismo, pseudoprognatismo+%, Se describe una malo-
clusion con mordida de Clase III en el 33% de la poblacién con sindrome de Down#, debido al poco
desarrollo de la zona media de la cara, no a prognatismo mandibular3. Esta cavidad oral es, por
tanto, mds pequefia; si a ello se afiade la hipotonia de la lengua, se favorece la protrusion lingual,
creando una impresion de macroglosia#s. La posicion caida de la lengua, sin que toque el paladar,
hace que no se produzca el estimulo para el desarrollo del maxilar, creciendo este en sentido ver-
tical y no anteroposterior y transversal’, lo que dard lugar a la formacién de un paladar ojival>‘y a
instaurar la maloclusidn3.

Rutz Varela’ expone que la lengua participa de forma permanente en el equilibrio neuromuscular
de la region facial. Cuando existe equilibrio entre los diferentes grupos musculares, el desarrollo
serd arménico. Kowashs indica que, tanto la postura lingual como la hipotonia facial, crea un des-
equilibrio de las fuerzas musculares entre labios y lengua, lo que desarrolla una mordida abierta y
un cierre labial incompleto.

El hecho de mantener la boca abierta como habito, contribuye a la instalacion de la respiracion
bucal y del babeo, ademds de problemas para el habla, la masticacién y la deglucién*®. El babeo no
se debe a un exceso en la produccidn de saliva, sino que estd favorecido por la postura de boca y
lengua, afiadido a la hipotonia de la musculatura orofacial3=.

La respiracion bucal se describe en un 96% de individuos con sindrome de Down 5¢. En general,
para que se dé este tipo de respiracidn, en la mayoria de las ocasiones asocia con algun tipo de
obstruccidn o hipotonia, aunque puede producirse por un mal hdbito’. En nuestra poblacidn se
describe hipertrofia amigdalar®. El grado de hipertrofia de las amigdalas palatinas marcard la mag-
nitud de obstruccion a nivel bucofaringeo’. Por otro lado, las adenoides crecen cuando hay muchas
infecciones nasales. Cuando son demasiado grandes producen sintomas, por la obstruccién del
paso del aire, cuando se respira por la nariz’.

Cuando inspiramos por la nariz, filtramos, calentamos y humidificamos el aire. Es preciso que
durante la respiracion nasal la boca se cierre en algtin punto. Lo habitual es que ese cierre se realice
mediante sellado labial, pero también puede producirse un cierre por el contacto del dorso de la
lengua en su porcion media contra el paladar duro o de la base de la lengua con el paladar blando.
Si no hay sellamiento en ningdn punto, se dard una respiracién bucal o mixta’, entendiendo por
esta ultima cuando respira indistintamente por la nariz o por la boca.

Pero ademds de estas caracteristicas anatomicas, se debe tener en cuenta la influencia de los
hdbitos y caracteristicas de la vida diaria del nifio: la alimentacion, la postura que adoptan para
realizar estas actividades, las infecciones respiratorias repetidas. Todo ello juega un papel funda-
mental en la aparicion y permanencia de esta problemadtica’. Considerando, pues, este hecho, se
comprende la importancia de la colaboracion de la familia en las actividades de vida diaria.

Para favorecer esta participacion, se orient6 la actividad en ASSIDO en la forma de talleres grupa-
les dirigidos a padres. Ciertamente, los nifios reciben en el centro un promedio de 1’30 a 3’45 horas
semanales de tratamiento, distribuidas en sesiones de fisioterapia, estimulacidon sensoriomotriz y
sociocomunicativa; y, cuando los nifios tienen 3-4 afios, se introduce la logopedia. Pero entende-
mos que este tiempo, en el que ademads se realizan otras actividades igualmente necesarias para el
desarrollo del nifio, no es suficiente para corregir hdbitos erréneos. Son los padres los que deben
conocer los métodos de tratamiento y recibir orientaciones y seguimiento. Para ello necesitan re-
cibir pequefias demostraciones al respecto, en la busqueda de una mayor efectividad de la terapia,
ya que podrdn intervenir en el dia a dia del niflo en casa, dentro de sus actividades habituales y
repetitivas.

INVESTIGACION
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INVESTIGACION

FORMACION EN TERAPIA OROFACIAL PARA PADRES DE NINOS CON SINDROME DE DOWN Y OTRAS CROMOSOMOPATIAS

Primer taller

Se introdujo a los padres en la terapia segiin Le Métayer y técnicas miofuncionales.

Le Métayer describe tanto la evaluacion como la intervencién en alteraciones de la motricidad
bucofacial. Se indicé a los papds cdmo debe posicionarse al nifio de forma correcta y como debe
realizarse la alimentacion, tanto con biberén como con cuchara. Se describieron las aptitudes ce-
rebromotrices bucofaciales innatas en el nifio y cdmo, a partir de ellas, pueden ejercer la estimula-
cién de las distintas estructuras. Se realizé trabajo muscular, por medio de contracciones isomé-
tricas, de la lengua en todos los planos de movimiento y se inform¢ de las técnicas de educacion
terapéutica de la succién, masticacion, deglucion y de la coordinacion respiracion/alimentacion.
También se dio informacidn sobre las caracteristicas idoneas que deben presentar instrumentos
como el chupete, biberdn, cuchara o vaso®.

Se introdujo a los padres en técnicas sensoriales, buscando una mejora de la propiocepcion del
nifio, extra e intraoral, con nuestras manos y con instrumentos vibradores.

A través de la terapia miofuncional, se trabaja directamente sobre las funciones que se quieren
modificar (respiracion, masticacién, deglucidn, succion).

Segundo taller

Se expusieron nociones y técnicas de intervencion segin el concepto Castillo Morales.

El Concepto Castillo-Morales se cred y desarrolld con nifios con sindrome de Down. Ha sido
evaluado en distintos estudios, siempre con terapia manual mds uso de placa palatina, y ha de-
mostrado su eficacia con esta combinacidn. Se observaron beneficios en las caracteristicas respi-
ratorias, disminucion de procesos de infecciones respiratorias, mejora de alteraciones en el suefio
y en el bruxismo®*2; y la aplicacién de forma precoz, ha sido prometedora en la estimulacién del
labio, lengua y mejora de la funcién oromotora4, manteniéndose la mejoria a largo plazo, tanto
en el cierre de la boca como en la disminucion de la protrusion lingual. Con el restablecimiento
lingual se favorece una mejor pronunciacion de palabras®.

MATERIAL Y METODOS

Diseiio del estudio

El estudio se efectud en el CDIAT ASSIDO Murcia. Se trata de un estudio observacional de disefio
longitudinal, donde se registran datos a) de los nifios cuyos padres han asistido a los talleres de
orofacial y, en caso necesario, han recibido terapia en el centro a este nivel; y b) aquellos nifios que
no recibieron estos apoyos, ni se formo a los padres en talleres.

En ambos casos se recogen medidas con respecto al tipo de respiracion, valoradas mediante
espejo de Glatzel (nasal, mixta o bucal) y al posicionamiento de la lengua (sello labial, boca entre-
abierta con lengua entre los dientes o protruida si asoma entre o por fuera de los labios). Los datos
fueron registrados desde los 4 a los 15 afios de vida.

Sujetos

La muestra estuvo formada por 218 individuos.

Criterios de inclusidn: Nifios nacidos entre 1991 y 2014, con sindrome de Down u otras alteracio-
nes genéticas, que conllevaran dificultades en la alimentacion o hipotonia orofacial.

Criterios de exclusion: No tener recogidos los datos necesarios por absentismo o por no haber
recibido tratamiento a nivel orofacial. Alteraciones del desarrollo que no cursaran con dificultades
orofaciales. Nifios con complicaciones mayores (gastrostomia o fisuras labiopalatinas completas).
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FORMACION EN TERAPIA OROFACIAL PARA PADRES DE NINOS CON SINDROME DE DOWN Y OTRAS CROMOSOMOPATIAS

Instrumentos de evaluacion

Los nifios fueron evaluados al final de cada curso por sus logopedas, marcando a nivel observacio-
nal y desde el conocimiento que el afio de terapia les daba sobre las condiciones del nifio, cémo
observaban su posicién lingual y su respiracion. Todos los evaluadores lo hicieron en condiciones
ciegas.

Procedimiento

Se parte de una muestra de 218 individuos, de los cuales 118 no realizaron talleres de orofacial.
La intervencion a nivel de logopedia se inici6 a los 3-4 aflos de vida. Si bien los padres recibieron
orientaciones desde el nacimiento del nifio, a nivel individual, sobre las pautas de introduccion del
solido, no se les ensefid el manejo del complejo orofacial ni técnicas terapéuticas para el trabajo de
potenciacion muscular, coordinacidon deglucion/respiracion y destreza en el movimiento en este
drea, ni a distinguir las posibles dificultades que pudieran existir.

Desde el aflo 2006 y hasta la actualidad, se han realizado talleres con 31 grupos de padres y nifios,
buscando que, en cada reunidn, se citara a nifios con caracteristicas semejantes en edad y dificulta-
des. En ellos han sido incluidos 122 sujetos, de los cuales se han recabado datos de 100. De los 22
restantes, 8 no cumplian los criterios de inclusion y 14 de ellos ain no habfan cumplido los 4 afios,
por lo que no podemos considerar ni comparar su evolutiva con la de otros individuos, donde los
datos se recogieron a partir de esta edad. Hay que tener en cuenta que, aunque los nifios iniciaron
el tratamiento de logopedia a los 3 0 4 afios, el primer informe se realiz6 a los 4 o 5 afios, tras el
primer afio de intervencién. Previamente a esa edad, los datos se recogen en el servicio de fisiote-
rapia, pero consideramos que la informacidn para el estudio debia extraerse de las valoraciones
registradas por profesionales ajenos a la investigacion.

Los talleres se realizaron durante 2 horas con cada grupo, alternando contenidos tedricos (ex-
puestos con ayuda de medios audiovisuales) y contenidos prdcticos. A los talleres acudieron los
papds junto a sus hijos para realizar la parte prdctica de la terapia y poner de manifiesto la proble-
mdtica “in situ”.

En todo momento se priorizo el que los padres nos hicieran llegar las dificultades y problemas
que observaban en sus hijos, tanto en lo relacionado con la alimentacidn y/o salivacidon, como con
la expresion facial, para, de esta forma, orientarles en el tratamiento o simplemente, introducir
una serie de variaciones en los hdbitos que facilitasen su autocorreccion.

Como continuidad al taller, se mantuvo una comunicacién permanente con la familia a lo largo
de las sesiones de tratamiento, realizindose en éstas la terapia cuando se considerd necesario y
observando la evolutiva de los nifios junto a sus progenitores, variando la intervencion, tanto del
terapeuta como de la familia, cuando fue preciso.

Caracteristicas orofaciales en el sindrome de Down desde el punto de vista fisioterdpico

Protrusidn lingual con o sin macroglosia: Dificulta la oclusion labial y por tanto, el control para la
deglucion de la saliva, asi como la correcta apertura y cierre bucal para ingerir alimento.

Hipotonia labial: Dificulta la recogida de la comida al administrarla con cuchara y la oclusién de
los labios alrededor de la tetina o pezén.

Hipotonia lingual: Dificulta la masticacion al verse comprometida la movilizacion del bolo alimen-
ticio en el interior de la cavidad bucal.

Hipotonia orofaringea: Dificulta la deglucidn de saliva y de alimentos liquidos o sélidos.

Configuracion orofacial: Paladar ojival, implantacion dentaria retrasada y alterada, hipoplasia tercio
medio de la cara.

INVESTIGACION
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FORMACION EN TERAPIA OROFACIAL PARA PADRES DE NINOS CON SINDROME DE DOWN Y OTRAS CROMOSOMOPATIAS

Pautas de intervencion y metodologia

Basamos las orientaciones en los métodos segun Le Métayer, terapia miofuncional y el Concepto
Castillo Morales, con ligeras modificaciones inducidas por las caracteristicas particulares de los
nifios y en funcién de la eficacia constatada en la sesion de tratamiento. Igualmente se incluye es-
timulacion sensorial de todo el complejo orofacial, tanto manual como con vibradores.

En la organizacion de los grupos de nifios se tuvieron en cuenta tres bloques de edades clara-
mente diferenciados:

1. Recién Nacido: Nifios en los que ain estdn presentes los reflejos primitivos.

2. No colaboradores: Niflos que ya no presentan reflejos arcaicos, pero que ain no son capaces
de realizar una praxia voluntariamente o ante orden.

3. Colaboradores: Nifios capaces de colaborar activamente en el tratamiento.

1. Recién Nacido

Hipotonia labial

Caracteristicas:
« Labio inferior caido. La saliva queda acumulada en la cavidad anterior a la encia inferior, ten-
diendo a caer por rebosamiento.
« Labio superior no recoge la comida de la cuchara.
« No hay oclusién labial.
« Al mamar, la leche cae por las comisuras labiales por mal cierre al rodear el pezén o la tetina.

Protocolo de tratamiento:

Trabajamos basdndonos en los reflejos primitivos, segn pauta de Le Métayer. El interés de este
tipo de trabajo reside en provocar en el nifio un movimiento, que aun siendo reflejo, es activo, lo
que implica trabajo muscular y por tanto un fortalecimiento de los grupos musculares implicados
y refuerzo de determinados patrones de movimiento, que posteriormente formardn parte de la
actividad motora voluntaria. Se afiade a este trabajo, unas primeras intervenciones que provoquen
trabajo muscular de la lengua y regulacion sensorial de las estructuras intra y extraorales.

Proponemos el trabajo de los siguientes reflejos:

« Puntos cardinales

« Reflejo de busqueda

« Oclusidn labial por roce o golpeteo (Tapping)

« Laintroduccion del dedo del terapeuta entre sus labios hace que el nifio responda cerrandolos
en torno al dedo (Figura 1)

[Figura 1] Cierre de labios en torno al dedo [Figura 2] Movimiento de giro en hélice.
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Hipotonfa lingual

Caracteristicas:
+ Lengua protruida
+ No fuerza de succion. Al comer, se cansa pronto por el esfuerzo que supone.

Protocolo de tratamiento:

» Presion hacia la lengua en 3 dreas: la punta, un lado y otro, buscando un trabajo muscular
isométrico, de forma que la lengua presione con igual fuerza contra nuestro dedo.

» Tapping en la zona media para aumentar la contraccion muscular.

« Presion sobre la encia en la zona de premolares provocando asi que el nifio lleve la lengua, en
un movimiento de giro en forma de hélice, hasta nuestro dedo (Figura 2). Este movimiento
de lalengua es el que posteriormente acompaiia a la masticacion. Por esta razon, nos interesa
que lo realicen y automaticen lo antes posible.

+ Trabajar sobre el “punto de deglucién”. Este punto se localiza en el suelo de la boca, tras la
parte anterior del maxilar inferior y presionando sobre €l, en direccion craneal y ventral, con-
seguiremos, en un primer momento, la retraccion de la lengua y, si mantenemos la presion,
el cierre de la boca (Figura 3).

+ Se inicia la estimulacion del paladar para que reciba los estimulos que no produce la lengua
si se encuentra en reposo.

+ Trabajo especifico del cierre de la boca, la retraccién lingual y los movimientos laterales y de
rotacion de lalengua, segin el concepto Castillo Morales. Las maniobras se realizan de forma
manual o mecdnica, aplicando estimulos intraorales que incluyan contacto, deslizamiento,
presion y vibracion en unas zonas u otras segun la respuesta que queramos conseguir. Las
maniobras son las siguientes:

- Cierre de la boca: Estimulacidn de la cara vestibular de las encias realizando un barrido desde
la zona de los premolares hasta la zona de los molares. La estimulacion se realiza tanto en las
encias superiores como en las inferiores.

« Retraccion lingual: Estimulacion realizando un barrido sobre el paladar duro del nifio, co-
menzando la maniobra en el inicio del paladar blando y deslizando los dedos 2° y 3° hacia
fuera de la boca.

» Movimientos laterales de la lengua: Estimulacion de la cara interna de las mejillas.

+ Movimientos de rotacion de la lengua: Estimulacion de la cara lingual de las encias inferiores.

[Figura 4] Estimulacién musculo canino
seguin Castillo-Morales.

[Figura 3] Cierre de la boca al presionar el
punto de deglucién.

Hipotonia orofaringea

Caracteristicas:
+ Succiona con fuerza rodeando el pezén o tetina, pero el alimento sale de la boca por dificultad
de deglucion.
« Frecuentes atragantamientos por dirigir el alimento a falsas vias.
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+ Desbordamiento de saliva hacia el exterior por incapacidad para deglutirla.

Protocolo de tratamiento:

« Debemos descartar disfagias silentes, consultar con Unidades Hospitalarias de Disfagia y, si
es necesario, iniciar uso de espesantes alimentarios.

« Facilitar el paso del alimento manteniendo una flexién de cuello de 35-45° para de esta forma
dificultar una falsa via.

« Acompaiiar el momento de la ingestién con presion en el punto de deglucion descrito ante-
riormente para evitar la protrusion lingual. No obstante, debemos tener en cuenta que va-
riaremos la direccion de la presion desplazando el dedo posteriormente, en el momento que
queramos favorecer la deglucion. También se puede ayudar en esta labor al nifio si pasamos
nuestros dedos por los lados de la cricoides (la nuez del cuello) en una ligera presién mds
deslizamiento que finalizard en la horquilla esternal.

2. Nifios no colaboradores

Hipotonia labial

Protocolo de tratamiento:

« Beber en pajita, soplar por ella; soplar: pomperos, velas, bolitas poco pesadas...

« Estimulacion del cierre labial, mediante maniobras intraorales anteriormente descritas y tra-
bajo complementario con Placa Palatina modificada segiin Concepto Castillo Morales. Dicha
placa consiste en un dispositivo de silicona elaborado por el odontdlogo que se adapta al
paladar del nifio. Tiene un cardcter reeducador, ya que en ella se colocan una serie de botones
o perlas con las que se intenta estimular, de forma continuada, diferentes zonas de la cavidad
bucal a fin de conseguir una respuesta motora mantenida. En el caso de nifios con hipotonia
labial y protrusidn lingual, se suelen utilizar placas en las que se inserta un botén que esti-
mula la linea virtual existente entre el paladar duro y el blando del nifio. Esta estimulacién
provoca una retraccion y elevacion de la lengua que se acompaiia con el cierre labial.

Estimulacion segin Concepto Castillo Morales, de la musculatura la mimica relacionada:
« Orbicular de los labios
« DParanasales
+ Caninos (Figura 4)
- Zigomdticos Mayor y Menor
« Risorio
+ Buccinador
« Borlas del Mentdn

. . . Piramidal de la
Al igual que en la estimulacién Froce nariz
intraoral, trabajamos la activa- Superciliar
.7 7 . Temporal
cion de estos musculos mediante Nasal
. ;. Orbicular
maniobras manuales o mecdni- el ojo Massies
cas donde se incluyen aspe.cfos s ikiag
motores tales como la presion, -
. . . .y Risario
el deslizamiento, la vibracién y
el contacto. Aplicamos todas las
maniobras siguiendo la direccidén Orbicuiar de
de las fibras musculares, y pres- e Borla del
¥ Elevador menton
del labio

tando especial atencidn a los pun-
tos 0 zonas motoras descritas por
el método (Figura s).
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Hipotonfa lingual

Protocolo de tratamiento:
» Trabajar el movimiento en hélice de la lengua descrito anteriormente, buscando ademds el
movimiento de masticacién manteniendo la presion en la zona de premolares.
» Realizamos todas las maniobras para favorecer la contraccion muscular de la lengua con ayu-
da de un cepillo vibrador. (Figura 6)
* Maniobras intraorales segin Concepto Castillo Morales similares a las aplicadas en el apar-
tado de “Recién Nacido”.

Hipotonia orofaringea

Protocolo de tratamiento:

+ Es similar al descrito para los nifios del grupo “Recién Nacidos”.

» Para favorecer la deglucidn, estimulacion de los musculos faringolaringeos, deslizando nues-
tros dedos bajo la barbilla longitudinalmente, hasta llegar a la mitad del cuello (con uno o
dos dedos). Se pueden también estimular con movimientos de pincelado en forma de V hacia
el esternon.

« Facilitacion de la comida con boca cerrada.

+ Ademds, en este grupo, este tipo de trabajo se complementa con la imitacion de gestos y la
realizacion de praxias bucofonatorias.

[Figura 6] Estimulacién [Figura 7] Ejercicios motores
mediante cepillo voluntarios
vibrador

3. Nifios colaboradores

Para nifios colaboradores se establece un programa de intervencién similar al del grupo de los
nifios no colaboradores, variando unicamente aquellos aspectos relacionados con la estimulacion/
activacion de la musculatura de la mimica. En este apartado, aunque se siguen utilizando las mis-
mas maniobras, se aprovecha la capacidad de colaboracion del nifio para solicitar durante el desa-
rrollo de los ejercicios una contracciéon muscular activa, y en algunos casos contra resistencia, de
los grupos musculares estimulados, lo que nos aumentard la efectividad del tratamiento.

Podemos afiadir ejercicios, como sujetar una pajita entre la nariz y el labio superior haciendo
“morritos” (Figura 7), coger trocitos de comida, gusanitos, de un plato sin usar las manos, suje-
tar con la lengua un caramelo pequefio y pasarlo por el paladar, soplo, cremas espesas (crema de
cacao, leche condensada) bajo el labio para que lo limpien con la lengua, sujetar con los labios un
depresor lingual o cucharilla con una bolita en la punta intentando que no se caiga ...

Ademds, en este grupo, este tipo de trabajo se complementa con la imitacidn de gestos y la reali-
zacion de praxias bucofonatorias contra resistencia.
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Dificultades en la alimentacion

Lactantes

Se aconseja, si es posible, la alimentacion materna por el mayor esfuerzo para el nifio y, por tanto,
el mayor trabajo muscular que va a realizar. Si la alimentacién es con biberén debemos regular el
flujo, poniéndolo mds flojo para que el niflo se esfuerce en la succidn, elegir un biberén con una
tetina proporcional a la boca del nifio y, siempre que vayamos a iniciar alimentacion, corregir, si la
hay, la protrusion lingual mediante presion en el punto de deglucién para, una vez la lengua esté
retraida, empezar la ingestidn de alimento. Este punto de estimulo frena la succién por lo que, una
vez conseguido el objetivo, iremos disminuyendo el grado de presion.

Es especialmente importante colocar siempre al nifio con flexion de cuello para facilitar que
trague sin falsas vias.

Alimentacién variada

Cuando vayamos a dar de comer con cuchara, es igualmente necesario el corregir previamente la
protrusion lingual y, una vez que la lengua esté dentro, iniciar la alimentacién. Se ofrecerd poca
cantidad, situada en la punta de la cuchara, colocdndola sobre la lengua y forzando en la salida
que el labio superior recoja el contenido. Esperaremos al cierre de la bocay a la deglucién antes de
ofrecer la siguiente cucharada. En este momento de la introduccidn del sélido, es importante ser
especialmente exigente en la adquisicion de un hdbito correcto.

Vamos a fomentar igualmente desde el inicio, el movimiento de masticacion y el movimiento en
hélice de la lengua que lo acompafia. Una vez encontrada la reaccidon de masticacion que buscdba-
mos en los nifios no colaboradores, podemos iniciar ese trabajo con algtin alimento, como puede
ser un trozo grueso y alargado de jamon serrano, que moveremos en la misma forma que hacia-
mos con el dedo (rozando lengua y llevandola a la zona de premolares) y, a ese nivel, colocando el
trozo de carne sobre la encia (si aun no hay denticion, sino sobre los premolares y molares) para
provocar la masticacion. Hay que tener en cuenta el no excedernos con algunos alimentos sélidos
que se deshacen fdcilmente en saliva, como bizcochos o galletas blandas, tortilla francesa u otras
comidas que el nifio tienda a comer presiondndolas contra paladar para deshacerlas, pero sin rea-
lizar masticacion. Si le gusta la tortilla, probar haciéndola de patatas o con verduras, para que se
trocee en la bocay el nifio tenga que masticar o mover la lengua para recoger el alimento.

En ocasiones, las dificultades que encuentran los papds con respecto a la alimentacion de sus hijos,
hacen que dejen pasar el tiempo, esperando la “maduracion” de la musculatura, para que el nifio pueda
comer mejor, y nos encontramos nifios en torno a los 1o afios o mds, alimentdndose con comida en pu-
rés. Hay que entender, que cuando aparecen problemas relacionados con la comida del nifio, esto hace
que en ocasiones ese momento sea tenso, e incluso crispante, tanto para los padres como para los nifios,
y que no sepan como actuar. Pero es necesario hacerles comprender, que una musculatura que no trabaja
se debilita; que, si existia en el momento de la introduccién del sélido una dificultad, ésta va a ser mayor
con el paso del tiempo, pues tendremos que luchar contra esa hipotonia o problema previo, y mejorar
ademds la debilidad que ha acarreado la falta de ejercicio muscular a ese nivel, ademds de los malos hdbi-
tos que ha adquirido en ese tiempo, tan comodos por otro lado para el nifio. Es una barrera que hay que
cruzar. El nifio debe aprender a comer adecuadamente y, cuanto mds retrasemos la barrera, mds dificul-
tades vamos a encontrar. Es por esta razdn por la que animamos a los papds a cruzarla lo antes posible;
que cuenten con los profesionales que atienden a sus hijos, para colaborar con ellos en todo lo que esté
en nuestras manos. Y para los mds pequefios, que inicien con los hdbitos correctos, en lo posible, para
no encontrar mds barreras de las necesarias.

De forma conjunta a la introduccidn de los talleres, se inicid el apoyo a la terapia dentro de la
sesion de tratamiento en aquellos nifios que se considerd necesario por observar una mayor pro-
blemdtica y se mantuvo la comunicacién continua con los padres, para resolver cualquier duda,
indicacion o variacidn de la intervencidn.
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Variables

Para poder proceder al andlisis estadistico se recogieron una serie de datos de las variables que
necesitdbamos para el estudio. Estas son:

« Sexo: Si el sujeto era nifio o nifia

« Fecha de nacimiento: Edad del nifio

- Diagndstico: Si el nifio tenfa sindrome de Down u otra alteracién cromosdmica que cursara
con alteracion en las funciones del complejo estomatogndtico.

« Posicion lingual: Consideramos protrusion lingual cuando la lengua se proyecta entre los
labios o sobresale de esta linea. Boca entreabierta cuando la lengua se mantiene entre los
dientes o estando dentro del lecho la boca se mantiene abierta. Sello labial cuando la boca
permanece cerrada. Se estimo esta medicion como correcta cuando se tomé en el nifio sano,
desestimando las mediciones cuando se encontraba en un proceso respiratorio agudo.

+ Tipo respiracion: Se considerd bucal cuando no era capaz de realizar respiracion nasal con
boca cerrada y su respiracion usual era por la boca. Mixta cuando alternaba entre ambas res-
piraciones como respiracion habitual. Nasal cuando su respiracion mds frecuente era por la
nariz.

Se recogieron los datos recabados en los informes anuales que se realizaron de los nifios, que
sumaron un total de 1211 documentos. Las mediciones se agruparon en intervalos, reuniendo los
datos recogidos en los informes entre los 4 y 6 afios en una sola medicidn, entre los 6 y los 8 en otra
medida, igualmente entre los 8 y los 10, los 10 y 12, y los datos de aquellos informes realizados en
nifios con mds de 12 afios en un ultimo grupo. Cuando las mediciones variaban, se asumid el dato
mds negativo en el caso de los nifios que habian realizado los talleres y el mds positivo en el caso
de que no los hubieran realizado.

Posteriormente, otro fisioterapeuta ajeno al estudio, recabd por separado los datos recogidos en
estos 1211 informes.

La interpretacion de los documentos fue afin, salvo en 14 medidas donde se plantearon dudas.
En todos ellos se procedié a mantener el dato mds positivo si era un sujeto que no habia realizado
los talleres y el mds negativo si habia asistido a los mismos.

Andlisis estadistico

Los andlisis se realizaron mediante el paquete estadistico informatizado IBM SPSS 20 y los tama-
flos de efecto y la potencia estadistica mediante el programa GPower 3.1. Las pruebas realizadas
fueron: Andlisis descriptivos y de frecuencias y porcentajes, Tablas de contingencia, pues partimos
de dos variables cualitativas, una dicotémica (realizacién o no de los talleres) y el resto politomicas
(tipo de respiracion o posicion de la lengua), V de Cramer como medida de asociacién entre las
variables, considerando que los valores entre o a 0.2 nos informan de la no asociacidn, 0.2 como
una asociacion débil, entre 0.2 y 0.6 asociacion moderada y mayores a 0.6 asociacion fuerte; y Ta-
maiios de Efecto (TE) mediante w descrita por Cohen, con el fin de conocer el efecto de la terapia
orofacial y la relevancia clinica de la misma, sin depender del tamafio muestral. La interpretaron
de los resultados obtenidos en cuanto a esta ultima prueba fueron: >o.5=alta relevancia clinica,
0.3-0.5: Relevancia media, 0.1-0.3 baja relevancia, <o.1 no significacién prictica. Igualmente, en
estudio post hoc y partiendo siempre de una probabilidad a =o.05, se observo la potencia estadis-
tica (1-f), considerando que un valor < 0.8 indicarfa una alta probabilidad de cometer errores de
tipo II en la valoracidn.

INVESTIGACION
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RESULTADOS

Caracteristicas de la muestra

Los sujetos de nuestro estudio (N=218), estuvieron definidos por un 53’2 % de varones, 209 tenian
sindrome de Downy g de ellos otras alteraciones cromosdmicas y habia representacion de 4 etnias,
pero no existid diferencias significativas en su desarrollo por ninguna de estas caracteristicas.

Los datos se reunieron en cinco grupos segun la edad, asf se realizaron los intervalos entre 4 y
6 afios, entre 6 y 8 afios, entre 8 y 10 aflos, entre 8 y 12 afios y mayores de 12 afios. En el primer
grupo se recogieron menor nimero de datos, pues es a esa edad cuando se inicia el tratamiento de
logopedia y es de esta evaluacidon de donde se recogieron las valoraciones.

[Tabla 1] NUMERO DE INDIVIDUOS QUE FORMABAN LA MUESTRA, SEGUN
GRUPOS DE EDAD.

ANOS 4-6 6-8 8-10 10-12 >12
SITALLER 8 99 74 50 30
NO TALLER 55 48 72 84 101
TOTAL 63 147 146 134 131

Resultados analisis estadistico

[Tabla 2] RESULTADOS SEGUN TIPO DE RESPIRACION. N: MUESTRA, SE: SIGNIFICACION ESTADISTICA, TE:
TAMANO DE EFECTO, x> PEARSON (P): SIGNIFICACION ESTADISTICA, V DE CRAMER: ASOCIACION
ENTRE VARIABLES, W: SIGNIFICACION CLINICA, 1-p: POTENCIA ESTADISTICA.

EDAD TALLER N SE TE
NASAL MIXTA BUCAL TOTAL x> PEARSON  V DE CRAMER W 1-p
P

3ag S 13 27 15 55 < .0001 .539 0.28 0.36
NO 0 3 5 8

5a8 S 35 41 23 99 < .0001 .708 0.61 0.99
NO 3 13 32 48

8a10 S 29 36 9 74 < .0001 .303 0.40 0.98
NO 9 42 21 72

10a12 S 27 19 4 50 < 0.001 .326 0.31 0.80
NO 20 45 19 84

>12 S 22 7 1 30 < .0001 .606 0.37 0.73
NO 35 49 17 101
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La comparacion, en cuanto al tipo de respiracion, entre los nifios de edades comprendidas entre
4y 6 afios que habian realizado los talleres frente a los que no los hicieron, ofrece unos resultados
estadisticamente significativos (Chi-cuadrado de Pearson: p<o.0o1), una correlacion moderada
(V de Cramer =0.539), pero la significacion prdctica serfa baja (w=0.28), con una probabilidad
a=0.05 y n=063; la potencia estadistica apenas es de 1-f=0.36, lo que indicarfa que existe una alta
probabilidad de cometer errores de tipo II si se rechaza la hipétesis nula.

Sies significativo, estadisticamente (y*: p < 0.001) y presenta una alta relevancia en la parte préc-
tica, con una asociacion V de Cramer=0.708 y TE: w=0.61, la evolucidn en las edades entre 6 y 8
aflos. La potencia estadistica es 1-p=0.99.

En el resto de los grupos de edades, se observa igualmente significacion estadistica (p<0.001),
correlacion significativa (V de Cramer >0.3) y tamaiio de efecto relevante (w>0.3). La potencia es-
tadistica indica baja probabilidad de error en todos los casos.

[Tabla 31 RESULTADOS SEGUN POSICION LINGUAL. N: MUESTRA, SE: SIGNIFICACION ESTADISTICA, TE:
TAMARO DE EFECTO, SL: SELLO LABIAL, EA: BOCA ENTREABIERTA, PROT: LENGUA PROTRUIDA, y?
PEARSON (P): SIGNIFICACION ESTADISTICA, V DE CRAMER: ASOCIACION ENTRE VARIABLES, W:
SIGNIFICACION CLINICA, 1-B: POTENCIA ESTADISTICA.

EDAD TALLER N SE TE
SL EA PROT TOTAL x> PEARSON V DE CRAMER W 1-B
P

3ag S| 14 31 10 55 <.001 .535 0.86 0.99
NO 0 6 2 8

5a8 S| 35 52 12 99 <.001 .678 0.57 0.99
NO 3 29 16 48

8a10 S| 30 38 6 74 <.001 .322 0.47 0.99
NO 8 48 16 72

10a12 S| 31 19 o 50 < 0.001 .364 0.42 0.98
NO 23 47 14 84

>12 SI 22 7 1 30 <.001 .595 0.32 0.81
NO 40 52 9 101

En cuanto a la posicidn de la lengua, se observa significacidn estadistica en todos los casos, aso-
ciacion media o alta y relevancia a nivel préctico, siendo mds elevada en las edades inferiores, pero
manteniéndose en todos los grupos de edad de forma significativa. Se mantiene una alta potencia
estadistica.

DISCUSION

La finalidad de los talleres tedrico-prdcticos de estimulacion orofacial que realizamos en ASSIDO,
es la de orientar a los padres para que no se sientan solos ante estas dificultades, buscando su
implicacién constante en el tratamiento y favoreciendo con esta intervencién continua y precoz,
la consecucion de aquellos objetivos plausibles a lo largo del desarrollo del nifio y la sensacidon
de recompensa que sienten los padres al ser parte imprescindible de esos logros; colaborar en
la disminucién de procesos infecciosos respiratorios, mejorar el momento de la comida y poder
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disfrutar de ese momento junto a sus hijos, evitdndose tantos casos de frustracion y desesperacion
relacionados con la alimentacidn y, al mismo tiempo, mejorar el tono de la musculatura orofacial,
y con ello la protrusién lingual que mantendrd la boca abierta, lo que conllevard menor cantidad
de catarros, menor salivacion al exterior, mejor masticacion que facilitard las digestiones, mejoria
en la emision del lenguaje, favorecer la respiracidon nasal con boca cerrada, la coordinacion entre
los movimientos de deglucion y respiracion, y la gesticulacidn y la mimica, ganando expresividad
facial.

Los datos que nos ha devuelto el estudio exponen la realidad de una situacion, que los distintos
profesionales que estdn en contacto de los nifios, ya habian intuido en la observacion clinicay tra-
bajo funcional del nifio. Se observa una clara mejoria en la posicidn lingual, objetivindose desde
edades tempranas y se computa un mayor porcentaje de nifios con respiracion nasal, especialmen-
te en los nifios entre 6 y 8 afios. Esto puede ser debido a que es en esta edad cuando se realizan en
mayor nimero las cirugias de amigdalas y adenoides, variable que deberia haberse tenido en cuen-
ta, pero no estaba registrada de forma protocolaria y por tanto los resultados no serian objetivos.
El protocolo de revisiones médicas en el nifio sano con Sindrome de Down13, cada vez se sigue de
forma mds rigurosa y es posible que las intervenciones necesarias, se realicen en mayor medida
que dos décadas atrds. Igualmente se deberia estudiar los efectos sobre el babeo y la emision de
lenguaje para recoger posibles cambios.

El tratamiento que se ha realizado en el centro por los profesionales es importante, de hecho
los datos recogidos en los nifios que no habian realizado los talleres ni recibido terapia orofacial
desde el nacimiento, se encuentran lejos del 96% de respiradores bucales que se describen por
otros autoress,8, pero consideramos prioritario la implicacion de los padres y los resultados nos
informan de una mejoria mayor. El momento de comer se repite cada dia, varias veces al diay es un
trabajo natural. Igual pasa con el cepillado de dientes, el paso de biberdn a vaso, las texturas de las
comidas, que bien introducidas favorecen el desarrollo del Sistema Estomatogndtico y el retraso
en su introduccion lo perjudica.

En el mismo periodo que se introdujeron los talleres, y con ellos la terapia orofacial de forma
precoz, se inicio el trabajo de fisioterapia respiratoria desde el nacimiento. Esta terapia ya demos-
tré en estudios previos su eficacia en cuanto a disminucién de procesos respiratoriosi4 y con ello
se facilita la respiracion nasal y el sellado labial. La relacidn entre ambas terapias posiblemente sea
bdsica en la evolucién del nifio y en los resultados obtenidos, aunque al ser la misma muestra de
sujetos, no podemos saber qué resultados se deben a cada una de ellas. Lo que se hace evidente es
que ambas son necesarias si buscamos un buen hdbito respiratorio.

En un proximo estudio, serfa interesante evaluar el tipo de mordida, la forma de masticaciony la
forma del paladar, ademds del babeo. También seria importante tener en cuenta esos cambios con
datos recogidos en valoraciones a edades inferiores a los 4 afios.

CONCLUSIONES

La terapia orofacial favorece la respiracion nasal en el nifio con Sindrome de Down u otras cromo-
somopatias con caracteristicas fisicas afines, y disminuye la presencia de protusién lingual.

Es importante iniciar esta terapia de forma temprana.

Es necesaria la colaboracion de la familia y para ello, es una buena opcién el planteamiento por
medio de los talleres tedrico-practicos, que han favorecido su implicacion.
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Diferencias individuales
en el sindrome de Down

Jestis Florez

Catedrdtico de Farmacologfa. florezj@unican.es

EN RESUMEN | Existe un amplio espectro de diferencias individuales en las personas con sindrome de Down a
todos los niveles: genético, celular, cerebral, cognitivo, conductual y ambiental. Desgraciadamente, no suelen
ser tenidas en cuenta por los investigadores de las ciencias biolégicas o sociales, ni por los educadores, ni por los
agentes promotores de imagen social. Existen numerosos factores que interactdian entre siy contribuyen a crear
diferencias individuales que alcanzan el nivel cognitivo, incluido el desarrollo cerebral temprano y los perfiles de
conducta.

ABSTRACT | There is a wide range of individual differences in the people with Down syndrome at all levels: genetic, cellular, neural, cognitive,
behavioral and environmental. Unfortunately, they are scarcely considered by both researchers —in the biological and social fields—, and
educators. Numerous interacting factors are likely to contribute to individual differences and cognitive-level outcomes, including early neural
development and behavioral profiles.

Hace unos cuarenta afios eran escasos los estudios que se realizaban sobre las realidades que pre-
sentan las personas con sindrome de Down. Dada la escasa esperanza de vida, los estudios se
centraron en las propiedades manifestadas en los primeros afios de vida. Por una parte, los pro-
blemas de cardcter médico: anomalias congénitas en diversos 6rganos como, por ejemplo, el cora-
z0n, el aparato digestivo, el tono muscular, los 6rganos sensoriales. Y por otra parte, los aspectos
mds directamente implicados con el desarrollo psicomotor: los hitos del desarrollo fisico-motor,
los inicios de la comunicacién y el lenguaje. Todo ello dio origen a la elaboracién de soluciones
précticas reflejadas, por ejemplo, en las primeras formulaciones de los programas de salud, o en
la organizacidn y aplicacion de los programas de estimulacién precoz que pronto pasé a denomi-
narse atencion temprana. Todos los estudios se basaban, como era 1dgico, en las observaciones y
andlisis sobre grupos de lactantes y nifios cuyo unico elemento comun era poseer una trisomia del
cromosoma 21: tenfan sindrome de Down. Los resultados numéricos eran comparados con los de
otros grupos con desarrollo ordinario o con otro tipo de discapacidad: se calculaban las medias
que marcaban las diferencias que pudieran ser estadisticamente significativas y se dictaban las
conclusiones que pasaban a engrosar el creciente conocimiento sobre el sindrome de Down.

Pero ya desde el inicio se hizo patente una realidad: los resultados numéricos en la poblacién
con desarrollo ordinario se agrupaban muy estrechamente alrededor de la media: tenian una des-
viacion estdndar pequefia. En cambio, en la poblacién con sindrome de Down la media numérica
podia ser mds baja pero mostraba una desviacion estindar muy grande, es decir, habia una gran
dispersion en el resultado obtenido; las diferencias entre un individuo a otro, pese a tener la mis-
ma edad, eran grandes. Por eso era frecuente que articulos, libros, y profesionales insistieran a
los padres de los nifios sobre esta particularidad, para que no se asustaran por el hecho de que
el nifiito con sindrome de Down de al lado de su hijo se sentara, o anduviera, o balbuceara meses
antes que su propio hijo.

Es decir, la individualidad de la persona con sindrome de Down ha sido una realidad siempre pre-
senteyadmitida. Y sin embargo, contrasta con el hecho de que todos —investigadores de las ciencias
bioldgicas y de las ciencias sociales, directivos de las asociaciones, especialistas en marketing, co-
municadores y periodistas, politicos y la sociedad general— investiguen, dirijan, comenten o consi-
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deren a las personas con sindrome de Down como grupo homogéneo y compacto. Para bien o para
mal. Si un individuo con sindrome de Down cursa una carrera universitaria, cualquier persona con
ese sindrome puede hacer una carrera universitaria (y si no la hace es por culpa de la sociedad, que es
perversa); si un individuo con sindrome de Down no llega a leer, las personas con sindrome de Down
no pueden leer (por lo que no vale la pena esforzarse ni invertir en recursos para conseguirlo).

Describimos cldsicamente el sindrome de Down como una entidad que deriva de la presencia de
una copia extra del cromosoma 21, y que presenta rasgos caracteristicos comunes como son la dis-
morfia facial, el bajo tono muscular, la lengua grande en relacidn con la boca en donde se aloja, la
talla corta, y la discapacidad intelectual. Y junto a ello, toda una serie de problemas variables como
pueden ser problemas sensoriales, alteraciones en el desarrollo de ciertas dreas de la corteza cere-
bral, dificultades en la adquisicion del lenguaje, problemas cardiacos o digestivos, envejecimiento
precoz con tendencia a presentar enfermedad de Alzheimer, etc.

Lo que no decimos, o no lo explicamos con suficiente claridad, es que por debajo de estos hechos
existen enormes diferencias individuales para cada uno de ellos. Al final, la pregunta ineludible
es: ¢{por qué existen tantas diferencias, si el nexo comun es la presencia del cromosoma 21 extra?

DIFERENCIAS INDIVIDUALES EN EL DESARROLLO DE
LAS ESTRUCTURAS CEREBRALES

Puesto que el problema mds acuciante —y agobiante— es la discapacidad intelectual, empecemos
por conocer posibles diferencias interindividuales a partir de los estudios que se han realizado so-
bre el cerebro (Florez et al., 2015). Se pensaba que el desarrollo del cerebro durante la etapa fetal y
primeros meses postparto era practicamente normal. No es cierto. Su tamafio es normal hasta las
20-24 semanas de gestacion en donde surgen ya diferencias individuales. Algunos cerebros con
sindrome de Down muestran reduccion de volumen en el hipocampo, el cerebelo, dreas fronto-oc-
cipitales y temporales, ya en la etapa prenatal. Igualmente empieza a observarse un estancamiento
en el desarrollo de las dendritas, tanto en su cantidad como en la longitud de sus arborizaciones
dendriticas, dando origen ya en el nacimiento y primeras semanas postnatales de una disminucién
en su capacidad de desarrollarse, y de establecer las consiguientes conexiones sindpticas con otras
neuronas para formar las redes neuronales que inducen y originan determinadas respuestas con-
ductuales. Eso explica la lentitud caracteristica del desarrollo de las elementales funciones iniciales
en el recién nacido y en el bebé. Todo esto es cierto, pero existen grandes diferencias entre unos
lactantes y otros.

Conforme avanza la edad, las diferencias fenotipicas en la estructura cerebral con respecto a la
de los sujetos con desarrollo ordinario se hacen mds evidentes, como grupo. Pero, de nuevo, existe
una enorme variabilidad entre uno y otro individuo con sindrome de Down. Asi, por ejemplo, se ha
podido comprobar que las reducciones en la celularidad neuronal en el hipocampo pueden ser tan
pequeflas como de un 10%, o llegar a ser de hasta un 40%. Es fdcil deducir que, si la base cerebral
difiere, diferird también su expresién en forma de conducta y aprendizajes. Notese que en este mo-
mento no consideramos el papel adicional que pueda desempefiar el entorno (la accién educativa);
esto serd objeto de un posterior analisis.

La diferencia en la evolucion de las estructuras y funciones cerebrales entre unos individuos y
otros van a persistir a lo largo de la vida. Serd el momento de analizar sus consecuencias en for-
ma de competencias, actitudes, logros, debilidades, adquisiciones, respuestas a las influencias del
ambiente y sus ofertas —ellas mismas tan variadas—, hasta objetivarse en el tiempo y modo en que
aparece el envejecimiento, y culmina, o no, en la patologia propia de la enfermedad de Alzheimer.

Me apresuro a resaltar que afirmo la decisiva influencia que el especifico y personal desarrollo
del cerebro en una persona con sindrome de Down va a tener sobre su evolucién posterior, algo
que no podemos olvidar para ser mds comprensivos y realistas, y menos ansiosos ante el discurrir
de sus vidas (Florez et al., 2015). Pero, al mismo tiempo, defiendo las inmensas capacidades de su
entorno para modificar, modular y sacar el maximo rendimiento de sus capacidades.
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DIFERENCIAS INDIVIDUALES EN EL DESARROLLO DE
LA COGNICION

La mayoria de los estudios sobre la cognicion en el sindrome de Down ofrecen datos obtenidos a
partir de grupos que los comparan con los de controles neurotipicos o con otros trastornos del de-
sarrollo. Pero dentro de estos datos de grupos se ocultan diferencias individuales que se resumen en
su CI, en su lenguaje, en su funcion ejecutiva, etc. Por no salirnos del CI, hay quienes se acercan al
80% y hay quienes no alcanzan el 40%; con frecuencia estas diferencias persisten en la edad adulta.
Pero dentro del CI quedan marginadas las diferencias en las distintas formas de inteligencia y sus
posibilidades, que marcardn las respectivas necesidades de apoyos.

Las diferencias individuales en procesos tan bdsicos como son el tiempo de reaccion, la atencion
o0 la memoria, impactardn necesariamente sobre las trayectorias individuales que se desarrollen des-
pués, alolargo delavida. Un estudio cldsico de Vicari et al. (2000) que analizaba la memoria implici-
ta mostrd que, como media, era inferior en los nifios con sindrome de Down a la de los neurotipicos,
pero las desviaciones estdndar eran casi tres veces mayores en el grupo con sindrome de Down; es
decir, algunos nifios con sindrome de Down superaban a los controles.

Valga el siguiente ejemplo. Muy recientemente Fidler et al. (2019) han analizado con extrema preci-
sion el comportamiento de lactantes con sindrome de Down, entre 6 y g meses de edad, ante un obje-
to’. Contabilizaron el tiempo que pasaban mirdndolo, tocdndolo, o llevdndoselo a la boca. Pudieron
diferenciar claramente dos grupos: el de aquellos que se limitaban a mirarlo sin casi tocarlo, y no se
lo llevaban a la boca, y el de quienes lo miraban, lo manipulaban y terminaban llevdndoselo a la boca.
Con independencia de las interpretaciones que se puedan hacer, los datos expresan claramente cudn
tempranamente se aprecian ya diferencias entre los sujetos con sindrome de Down, que ldgicamente
habrd que relacionarlas con diferencias en el desarrollo y estado de los circuitos neuronales respon-
sables de todas esas conductas ante el objeto.

Una de las dreas que con mds fuerza indica la extrema variabilidad entre personas con sindrome
de Down es la del lenguaje y el habla. Las diferencias se aprecian, ademds, en toda la gama de sus
multiples componentes: en la edad a la que inician a emitir sonidos, palabras, construir frases, do-
minar la sintaxis, la fonética y la pragmadtica, superar los atascamientos y tartamudeos, etc. Personas
sometidas a similares modelos y prdcticas logopédicos pueden diferir ostensiblemente en su cali-
dad de expresidn verbal. No es de extrafiar. Por una parte, el aprendizaje requiere el desarrollo de la
atencion, el buen estado de la funcién auditiva, la memoria auditiva, factores todos ellos que pueden
estar debilitados en el sindrome de Down. Ademds, el habla es el resultado de una accion conjunta,
perfectamente secuenciada, que se inicia en los centros cerebrales que organizan el lenguaje, y ter-
mina en el empleo sincronizado de musculos respiratorios, bucales y faciales, faringeos y laringeos.
Cualquiera de estas estructuras pueden verse alteradas en diverso gradoy cualidad en el sindrome de
Down. Incluso se ha comprobado que niflos pequefios con sindrome de Down que mostraron mayo-
res dificultades para desengancharse de la atencion visual, tenian peor desarrollo lingliistico; porque
este desarrollo exige estar alerta a otras exigencias. Por consiguiente, fallos diversos introducidos en
cualquier punto de este complejo proceso, alteran el desarrollo del lenguaje y su produccion. Asi es
como se explica la enorme variabilidad con que las personas con sindrome de Down muestran sus
dificultades diversas en el habla.

DIFERENCIAS INDIVIDUALES EN LA GENETICA DEL
SINDROME DE DOWN

Ante la perspectiva ofrecida sobre las diferencias que se observan en aspectos que son criticos del
fenotipo general del sindrome de Down, resulta obligado preguntarse donde puede estar la causa

'Puede verse un amplio resumen de este trabajo en el presente niimero de la revista.
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inicial. Y es l6gico que recurramos a indagar qué sucede en el origen: en lo que es la causa primaria
del propio sindrome, es decir, el material genético de cada individuo. ¢(Hasta dénde repercute la
presencia de un cromosoma extra del par 21 para provocar semejantes diferencias individuales?

Necesariamente hemos de partir de un principio innegable: todos somos diferentes y diversos.
Por eso es ridiculo reservar el término de “diversidad funcional” a sélo la discapacidad. La causa
de la diversidad reside en varios estratos.

La influencia del genoma

El primer estrato estd conformado por los propios cromosomas (Florez et al., 2015, cap. 2; Kar-
miloft-Smith et al., 2016): son bdsicamente iguales en todos los miembros de la especie humana,
pero poseen suficientes diferencias como para que su material genético se exprese de manera di-
ferente en los respectivos drganos de cada individuo. Cada individuo tiene en sus cromosomas
sus propias variaciones en el numero de copias (CNVs), sus polimorfismos de nucleétidos (SNPs)
y sus mutaciones de novo. Esto sucede también en la persona con sindrome de Down: tiene un
cromosoma 21 de mds, que la diferencia de la poblaciéon general; pero, ademds, tanto él como
sus otros cromosomas muestran también las obligadas diferencias que la hacen ser un ser tnico
y tener sus propias cualidades, como cualquier otro miembro de la especie. La irrupcion de un
tercer cromosoma, con sus mds de 700 genes y demds material cromos6mico, provoca un autén-
tico desequilibrio que se expande por todo el componente del genoma, porque cada cromosoma
interactda con el resto.

Efectivamente, de manera intuitiva podriamos pensar que los niveles de expresion de genes que
estdn triplicados serian 1,5 veces mayores que los de la poblacién euploide (3:2=1,5). Pero no es
asi. La expresion de un gen estd regulada de manera diferente en diferentes tejidos, y cada gen estd
sometido al potencial de los controles feed-back de los niveles de expresion. En muy diversos es-
tudios sobre la expresion completa del genoma se ha comprobado que sélo una pequefia mayoria
de genes estaban sobre-expresados en la proporcion esperada (1,5); en otros no habfa muestras
de sobreexpresion, y en otros incluso se expresaban por debajo de lo normal. Y todo esto variaba
segun el individuo. En definitiva, de ningin modo podemos asegurar que la copia extra de cromo-
soma 21 provocard de forma constante el aumento de 1,5 en el nivel de expresion de los genes. La
irregularidad en los niveles de expresion de los genes triplicados junto con sus origenes heterogé-
neos, influird al final sobre el fenotipo, incluido el neurocognitivo.

Sin menoscabo del papel de los genes, ha de considerarse la importancia de los mecanismos
epigenéticos en la conformacion final de la influencia del genoma. En el cromosoma 21 hay, como
minimo, 11 genes y multiples micro-RNAs implicados en mecanismos epigenéticos como son la
metilacién del ADN, la modificacién postraslacional de histonas y otros. Por tanto, la triplicacion
de estos factores contribuyen a la expresion final del fenotipo, y también en la actividad de estos
mecanismos existen diferencias interindividuales. En la medida en que factores externos pueden
influir sobre los mecanismos epigenéticos, asi podrd incidir un determinado entorno sobre la ex-
presion genética del individuo, como se verd mds adelante.

Sea por mecanismos directos o indirectos, el efecto de dosis génica ocasionado por la trisomia
de genes del cromosoma 21 modifica la regulacion de los mecanismos de transcripcion y la sinte-
sis de ciertas proteinas. Puesto que algunas de ellas son factores de transcripcion que intervienen
en la activacion de otros genes pertenecientes a otros cromosomas, la alteracion en el cromoso-
ma 21 se expande y difunde al perturbar la expresién de genes de esos otros cromosomas, y asi
observamos que la trisomia 21 provoca cambios (incrementos o reducciones) en la presencia y
funcion de proteinas que no dependen del cromosoma 21 sino de otros. Estos cambios originan
disfunciones en la vida de las células, en alguna etapa de su desarrollo y de su vida. Como bien
sefialan Karmiloff-Smith et al. (2016), es como si una onda expansiva iniciada en el cromosoma 21
se extendiera y afectara a la funcién de los genes de otros cromosomas.

A ello se suman otros factores presentes en el cromosoma, como son los miARN y los mecanis-
mos epigenéticos que influyen sobre el contenido y estructura final de proteinas.
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Dado el alto grado de individualidad con que algunos genes actian y se expresan en cada per-
sona, la alteracion generada inicialmente por la trisomia en el cromosoma 21 afectard en su onda
expansiva de forma diferente y diferenciada a las diversas personas con sindrome de Down. De ahi
que la aparicion de determinados fenotipos asociados al sindrome de Down sea tan variable en su
frecuencia y en su intensidad.

Podemos, pues, concluir que el efecto de dosis génica en los genes especificos del cromosoma
21 es el principio esencial que condiciona el fenotipo del sindrome de Down. Pero este efecto
queda fuertemente condicionado porque sus consecuencias alteran el funcionamiento de otros
genes en otros cromosomas, con repercusiones reciprocas entre si, lo que provoca una malla de
interacciones posibles que es altamente personal e individual. Esto explica que:

« Algunas consecuencias fenotipicas sean especificas o muy frecuentes en el sindrome de Down
y no en cualquier otra trisomia de otros cromosomas.

- Exista similitud de ciertos rasgos fenotipicos en relacion con otras trisomias.

« Exista una gran variabilidad en la aparicidn y extension de ciertas manifestaciones fenotipicas
entre los individuos con sindrome de Down: tan iguales y, al mismo tiempo, tan diferentes.

La influencia del entorno

El segundo estrato queda constituido por la influencia del entorno que opera ya desde el mismo
vientre materno. En el mundo del sindrome de Down ha prendido firmemente la idea de la impor-
tancia que adquiere la calidad de la atencidn y los apoyos que la familia presta desde el primer mo-
mento de lavida, con la orientacién de unos buenos profesionales. Atencidn y apoyos que no sélo
son importantes en las primeras etapas sino que se prologan en su intensidad y en sus cualidades
alo largo de la vida. También en este caso la variedad individual de las influencias ambientales es
enorme, y va a condicionar de forma decisiva el curso del desarrollo biopsicosocial en todas sus
formas de expresion.

Al contemplar este factor y ponderar sobre la importancia de su calidad, es tal el vinculo que se
establece mutuamente entre individuo con sindrome de Down y familia que su conjunto debe ser
contemplado como una unidad. Vistos los logros y los fracasos en los resultados obtenidos, serd
dificil muchas veces asignar a cada uno el grado de “responsabilidad” que le corresponda. De ahi
la inexcusable importancia que adquiere la ayuda y formacion que se preste a la familia.

La buena accion de la familia se basa en el buen conocimiento, y éste se fundamenta en la buena
informacion y formacidn. Formacion, conocimiento y accion son los tres lados de un tridngulo en
cuyo centro se encuentra el individuo. Pues bien, si variable e imprevisible es el acervo genético
del bebé y el nifio con sindrome de Down que inicia su andadura en la vida, no lo es menos la ca-
pacidad y disposicion del entorno familiar para captar, interiorizar y ofrecer sus imprescindibles
apoyos. Se trata de una interaccion inexcusable, en el periodo mds critico del desarrollo, pero de
resultados inciertos porque dependen en buena parte de las capacidades previas, talantes, decisio-
nes, habilidades y disponibilidad para perfilar y mantener el rumbo y la direccion de una vida en
circunstancias particularmente delicadas y fragiles.

Cada familia tiene su propia personalidad que congrega la de cada uno de sus miembros para
elaborar su propio “genoma”, si se me permite este simil dada su capacidad de penetrar y contri-
buir al desarrollo de los circuitos cerebrales del infante. El gran crecimiento y posterior ensam-
blaje de estos circuitos tienen lugar durante los primeros afios de vida, inducidos por la riqueza
y cualidad de los estimulos que reciben: de ah{ la extraordinaria importancia de la calidad —mads
que de la cantidad— de los estimulos que llegan a un cerebro, como es el del sindrome de Down,
cuyo desarrollo neuronal, como hemos visto anteriormente, estd limitado genéticamente. Si las
influencias que el cerebro recibe en su fase mds pldstica son positivas, serdn mayores las probabili-
dades de que los circuitos neuronales se organicen siguiendo los patrones mds estables y seguros;
pero si estas influencias no existen o son perturbadoras por extralimitarse, se formardn circuitos
desorganizados, inestables o falsos. Como es ldgico, esto influye decisivamente sobre las poste-
riores acciones que se irdn manifestando a lo largo de la nifiez, adolescencia y adultez.
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Debemos considerar también que la irrupcidon de un trastorno del desarrollo como es el sindro-
me de Down cambia el ambiente, social y fisico, en el que los lactantes y nifios pequeflos empiezan
a desarrollarse: porque cambian las expectativas de los padres y sus interacciones con el nifio. Hay
un replanteamiento que, como hemos visto, exige complicidad, cercania, conocimiento. Eso hace
que se establezca una nueva dindmica en la que las influencias externas, exdgenas, llegan a modifi-
car la actividad tanto genética como epigenética del individuo con sindrome de Down.

Son innumerables las investigaciones que definen la importancia de la accién familiar en la
crianza del nifio con sindrome de Down; mads dificil es concretar y cuantificar numéricamente su
influencia. Pero si queremos analizar, especificar y profundizar en las diferencias individuales tal
como se expresan en el sindrome de Down, el factor “accion familiar” es el primer factor exégeno
a considerar. Desgraciadamente, las dificultades para cuantificarlo numéricamente hacen que casi
nunca los estudios lo tengan en cuenta a la hora de establecer caracteristicas y resultados.

Es evidente que la accién del entorno sobre la individualidad génica de una persona con sindrome de
Down no se reduce a la familia. El siguiente elemento queda enmarcado en lo que conocemos como la
accion educativa en su mds amplio sentido. Buena parte de los conceptos expuestos para el caso de la fa-
milia son aplicables a la accion educativa. Me limito a hacer una puntualizacidn: la accidn educativa debe
ejercerse sobre los dos agentes: el individuo y su familia, de una manera coherente y coordinada. A lavista
de lo dicho, la accion educativa debe ser aplicada “a la carta”, teniendo en cuenta las caracteristicas y pe-
culiaridades de ese binomio que, como hemos seflalado, conforman una singularidad genética y social.

CONCLUSION

De lo expuesto es ficil llegar a la siguiente conclusion: ni los cientificos en sus investi-
gaciones, ni los educadores en su actividad pedagogica, ni la sociedad en general en su
vision idealizadora o condenatoria, deben considerar a las personas con sindrome de
Down como un grupo homogeéneo. Las variaciones individuales que hemos analizado
en sus multiples niveles abren toda una serie de preguntas nuevas, que generalmente
no se tienen en cuenta en los estudios bioldgicos, psicoeducativos o sociales que ge-
neralmente son de cardcter grupal. S6lo asi afrontaremos con realismo el andlisis de
como un concreto genotipo se va manifestando a lo largo de una vida en un fenotipo
también singular, a través de sus complejas interacciones con un no menos complejo y
diversificado ambiente. Y eso nos hard comprender por qué cada individuo con sindro-
me de Down alcanza, o no consigue alcanzar, un predeterminado objetivo, o tiene una
determinada complicacion en forma de comorbilidad.

Pretender airear generalizaciones, sean positivas o negativas, sobre el sindrome
de Down solo conduce al engafio y la trampa, a impedir la toma de decisiones bien
informadas y correctas para cada individuo concreto. Sélo el mayor conocimiento
asegura el mejor servicio.

Es llegado, pues, el momento de dejar de pensar en estereotipos, y de no preten-
der aplicar al sindrome de Down engafiosos métodos comerciales, propios de quien
decide convertirlo en una “marca” que debe ser promocionada a toda costa y en el
menor tiempo posible, sin considerar las peculiares peripecias de cada individuo. Es
asi como se crea confusion en propios y extrafios, cuando las imdgenes del marke-
ting no se ajustan a una realidad tan compleja como es el sindrome de Down.
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EN RESUMEN I Los niiios aprenden sobre los objetos mediante su exploracién. Los nifios con desarrollo ordinario
exploran activamente los objetos mediante métodos visuales, manuales y orales. esta conducta exploratoria

se encuentra atenuada en diversos trastornos del neurodesarrollo, incluido el sindrome de Down, lo que
probablemente limita las posibilidades de aprendizaje. Pero no se ha caracterizado una relacién directa entre
exploracidn y el funcionamiento global del desarrollo. Este estudio utiliza el abordaje de Latent Profile Analysis
para examinar si existe una variabilidad interindividual en la conducta exploradora de los lactantes con sindrome
de Down y la posibilidad de que existan diferentes perfiles exploradores. Los resultados indican que existen dos
perfiles: uno de Exploracion activa (57,78% de la muestra), y otro de Exploracidn pasiva (42,22% de la muestra). El
perfil activo se correlaciond con un mayor indice en los tests BSID-III.

ABSTRACT | Infants learn about objects by exploring them. Typically developing infants actively explore objects through visual, manual, and oral
modalities. Attenuated exploratory behavior has been observed in various neurodevelopmental disorders, including Down syndrome, presumably
limiting learning options. However, a direct link between exploration and overall developmental functioning has not been characterized. This study
used a Latent Profile Analysis framework to examine within-syndrome variability in exploratory behavior in infants with Down syndrome and

the developmental correlates of different exploratory behavior profiles. Results indicated that a 2-profile solution provided the best model fit for
exploratory behavior, yielding profiles that represented either an Active (57.78% of the sample) or a Passive Exploratory (42.22% of the sample)
profile. The Active Exploratory profile was associated with significantly higher age equivalent scores on the BSID-I11 Cognitive, Communication, and
Motor domains than the Passive Exploratory profile.
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La conducta exploradora ofrece oportunidades importantes a los bebés para que aprendan sobre
el mundo que les rodea (Gibson, 1988). Al iniciarse el desarrollo de la habilidad manual en la for-
ma de alcanzar y agarrar, y de la deambulacion en la forma de gatear y andar de pie, los bebés con
desarrollo ordinario pueden compenetrarse con, y aprender sobre, los objetos y las personas de su
ambiente a niveles crecientes de actividad. La exploracion de los objetos, de manera especial, dota
alos bebés de una oportunidad para formular representaciones de los objetos y de sus propiedades
fisicas, que a su vez ayudan a tomar decisiones sobre como mejorar el uso de esos objetos para
jugar o para decidir una determinada conducta. El debilitamiento en la infancia de la conducta
exploradora temprana, por tanto, tiene posibles implicaciones de importancia para el desarrollo
posterior de diversas funciones.

En ciertos trastornos del neurodesarrollo, como es el sindrome de Down, se han descrito ya algu-
nos datos preliminares que indican que la exploracidén temprana de objetos se encuentra empobre-
cida. No obstante, no se ha examinado empiricamente todavia la asociacidn entre la exploracién
temprana y una mds amplia adquisicion de habilidades en el sindrome de Down y otros trastornos
del neurodesarrollo.

Conducta exploradora temprana y desarrollo

En los nifios con desarrollo ordinario, se facilita la exploracion temprana cuando comienzan a
alcanzar y agarrar objetos, y en ese contexto, la exploraciéon manual se va haciendo cada vez mds
refinada. Los bebés comienzan a alcanzar objetos entre los 3 y 5 meses, y su exploracion visual,
manual y oral (bucal) se va integrando cada vez mejor durante los primeros 6 meses (Rochat, 1989).
En su estudio cldsico, Rochat demostrd que los bebés tienden a depender primeramente de medios
bucales para su exploracién, cambiando después a depender mds de la exploracion visual hacia los
4-5 meses. En estos pocos primeros meses de vida tras el nacimiento, los bebés demuestran su
capacidad para aprender sobre los objetos, ajustando su conducta exploradora a las propiedades
fisicas de los objetos que estdn explorando. Préximos a su primer cumpleafios, los bebés siguen
refinando su exploracion con el fin de conseguir mayor informacion sobre los objetos que exploran
(Palmer, 1989; Ruff, 1984).

Se ha comprobado que la aparicién de una conducta exploradora cada vez mds compleja faci-
lita el desarrollo de la adquisicion de habilidades en numerosas dreas. Esta conducta facilita el
desarrollo del conocimiento del objeto, mejorando el aprendizaje del nifio sobre los objetos y la
comprension de sus propiedades fisicas, como son los bordes o limites de los objetos. El apoyo
a la exploracién manual temprana facilita las representaciones del conocimiento fisico, como es
la relacidén causal entre los movimientos del objeto y la inicial comprension de las intenciones de
los demds. Mds tarde, los bebés de 10 meses capaces de actuar intencionadamente sobre los ob-
jetos son también mds capaces de comprender la conducta intencionada de un adulto que lo esté
examinando. Estudios longitudinales de mayor duracion han demostrado también que bebés de 5
meses que muestran mayor madurez motora (p. €j., equilibrio y movimientos de cuerpo entero) y
mayor grado y eficiencia en la exploracion del objeto, muestran también mejor aprovechamiento
académico a los 14 aflos (Bornstein et al., 2013).

Ademds, las representaciones mentales de las categorias, que son fundamento cognitivo esen-
cial para la adquisicién de vocabulario, dependen de las experiencias previas con los modelos o
ejemplos de la categoria. La conducta exploradora temprana proporciona el contexto para experi-
mentar con los objetos, y se comprende asi que ofrezca un fundamento para el desarrollo tempra-
no del Iéxico. Se ha asociado también el desarrollo de los hitos iniciales del lenguaje con las accio-
nes relacionadas con el objeto, al pasar de la fase de bebé al de nifio pequefio. Durante las acciones
relacionadas con el objeto, los bebés asignan interpretaciones y generan representaciones sobre
las acciones que producen, y eso sirve como fundamento del desarrollo semdntico. De este modo,
el contexto exploratorio no sélo facilita la adquisicion de representaciones relacionadas con el co-
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nocimiento fisico de las propiedades del objeto y el modo de manejarlo, sino que también ofrece
oportunidades para que se desarrollen representaciones tempranas, tanto en la categoria como en
la semdntica, que son criticas para la adquisicion de lenguaje.

La exploracion motora temprana puede cambiar también la naturaleza del contexto de la co-
municacién temprana en un bebé (Karasik et al., 2014). En un estudio, cuando se observé a nifios
de 13 meses en sesiones en las que se les invitaba a compartir objetos con sus madres, los nifios
que sdlo gateaban se implicaban en interacciones estdticas, mientras que los nifios que andaban
tenfan interacciones mds activas y movidas. Es decir, las habilidades tempranas manuales y que
requieren movimiento no sélo proporcionan un contexto mds adecuado para un conocimiento
semadntico temprano, sino que también pueden desencadenar tipos mds avanzados de influencias
en el lenguaje, facilitando el desarrollo en numerosos dominios o campos del desarrollo.

Desarrollo temprano en el sindrome de Down

El sindrome de Down es la causa neurogenética mds comun de discapacidad intelectual, y predis-
pone a las personas a que tengan comorbilidades biomédicas y trastornos de adaptaciéon impor-
tantes en el transcurso de su vida. Los bebés con sindrome de Down son mds propensos a mostrar
retrasos importantes en su desarrollo motor, de modo que la mayoria caen por debajo del 10°
percentil en su ejecucion motora a los 4 meses, y por debajo del 5° percentil a los g meses (Tudella
et al., 2011). En particular, muestran retrasos en su capacidad de alcanzar y agarrar objetos y en
andar.

Ademds de estos problemas de cardcter motor, numerosos datos indican que las personas con
sindrome de Down muestran dificultades en el drea de la conducta dirigida hacia un objetivo a
lo largo de su vida, de modo que en la infancia ya se observan dificultades en la planificacién de
conductas (Fidler et al., 2005). Estos problemas estdn enraizados probablemente en sus primeras
formas de exploracion y enganche durante la infancia. Si bien ya se ha descrito una debilidad en
la conducta exploratoria de ciertos grupos clinicos, como son los bebés de alto riesgo por tener
trastorno del espectro autista (Koterba et al., 2014) y bebés nacidos prematuramente (Lobo et al.,
2015), se ha estudiado muy poco en el sindrome de Down la asociacidn entre la naturaleza e inten-
sidad de una débil conducta exploradora y la adquisicion temprana de habilidades en las dreas de
la cognicion y el desarrollo del lenguaje.

El examen de la conducta exploradora puede presentar especial importancia en aquellos grupos
en los que se observe un cierto grado de heterogeneidad en sus manifestaciones, como es el caso
del sindrome de Down. Porque, si bien el sindrome de Down presenta problemas en aspectos de
la cognicion, lenguaje y conducta adaptativa a lo largo de la vida, muestra un alto grado de variabi-
lidad interindividual en sus manifestaciones, de forma que algunos individuos presentan formas
ligeras de discapacidad intelectual y trastornos de lenguaje, mientras que otros tienen trastornos
graves en todo un espectro de dreas del desarrollo. Al describir esta heterogeneidad, Karmilo-
ff-Smith et al. (2016) destacan la importancia del hecho de que, ocultas dentro de los datos obte-
nidos en este grupo, se encuentran amplias diferencias individuales, especialmente en las puntua-
ciones del CI, el lenguaje y otras variables del desarrollo. Y concluyen que el examen del origen de
esta variabilidad interindividual en el sindrome de Down resulta critico si queremos avanzar en la
comprension de las manifestaciones y resultados de esta poblacion.

Un punto de arranque potencialmente importante para comprender el origen de esta hetero-
geneidad puede ser el estudio de las habilidades tempranas fundacionales visuales y motoras a la
hora de implicarse y explorar el entorno. Si bien este examen no va dirigido a conocer los factores
de riesgo biomédicos originarios, como pueden ser la sobreexpresion génica o las lesiones cardia-
cas congénitas, la presencia o ausencia de una base rica de experiencias exploradoras puede servir
de enlace entre las influencias bioldgicas subyacentes y la adquisicion de capacidad cognitiva y
habilidad lingtiistica durante el desarrollo temprano en el sindrome de Down. Los estudios pre-
vios en esta drea del sindrome de Down sugieren que hay una presentacion atipica de la conducta
exploradora, si se compara con el resto de la poblaciéon (MacTurk et al., 1985). Pero estos resulta-
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dos pueden enmascarar factores importantes de heterogeneidad intragrupal de importancia tanto
cientifica como clinica.

El presente estudio emplea el método Latent Profile Analysis (LPA) (Berlin et al., 2014) para dis-
criminar patrones o perfiles de exploracion temprana del objeto en bebés con sindrome de Down.
Ademds examina posibles enlaces o relaciones entre los perfiles de la exploracidon temprana y la
simultdnea adquisicion de una habilidad del desarrollo (cognicion, habilidades comunicativas y
motoras). Examinamos también si estos perfiles difieren en términos de informacién demogrdfica
(edad, sexo) o factores biomédicos de riesgo (prematuridad, cardiopatia congénita). El examen de
los perfiles del bebé puede ayudar a penetrar en la naturaleza de la situacidn inicial de arranque en
el sindrome de Down, como origen o fuente de la heterogeneidad que después se presentard; y nos
ayudard a comprender en profundidad la asociacion entre exploracion del bebé y su desarrollo en
general.

LA PRUEBA EXPLORATORIA

Los 45 bebés (media de edad cronoldgica: 9,58 + 3,62 meses) participaron en la prueba de explora-
cion del objeto de 1 minuto de duracién. Antes de iniciar el ensayo, los bebés estaban sentados en
el regazo de su cuidador, ante una mesa con sus manos al nivel de la mesa. Los cuidadores mante-
nian la posicidn del bebé, en caso necesario, sujetando con sus brazos el torso del nifio. Algunos de
ellos necesitaban ademds la ayuda de una almohada para asegurar una buena posturas y la posicion
de los brazos. Una vez que se asegurd la correcta posicion, el examinador presentd al nifio un chu-
pete (mordedor) de forma poco convencional, puesto al nivel de su linea de visidon.

El examinador esperd hasta que el nifio oriento su vision hacia el mordedor, y después lo co-
loco sobre la mesa en la linea media durante un minuto para dejar que el niflo lo explorara mds
visualmente, manualmente y oralmente. Cuando el chupete se salia de su alcance, el examinador
rdpidamente lo recolocaba en la linea media del nifio. Toda la prueba era captada por video colo-
cado delante del nifio, con el fin de recoger la mirada del nifio, el movimiento de las manos, y la
conducta con la boca.

Los registros de video fueron codificados como: total de exploracién visual, total de exploracion
manual, total de exploracion bucal, y duracién total de la oportunidad (la cantidad de tiempo que el
chupete estuvo a disposicion del nifio, con el fin de tener en cuenta pequeiias variaciones alrededor
del margen de un minuto). Se determind la exploracién visual sumando la duracién de tiempo en
que la visién del bebé estaba mantenida sobre el chupete, la manual sumando los tiempos en que
el nifio lo manipulaba con las manos, y la bucal u oral sumando los tiempos en que el nifio lo chu-
paba o toquiteaba con la boca. El porcentaje de tiempo en cada modalidad se calculd dividiendo la
duracion total en esa modalidad por el tiempo total de la sesidn.. Los codigos de cada modalidad
no eran mutuamente excluyentes porque con frecuencia se simultaneaban las modalidades (visual
y manual, o manual y oral, etc.).

Otras mediciones: A todos los nifios se les paso el Bayley Scales-I1I para bebés y nifios pequeiios,
con el fin de evaluar la cognicidn, la comunicacidn receptiva, la comunicacién expresiva, el desa-
rrollo de motricidad fina y gruesa.

RESULTADOS Y DISCUSION

Este estudio presenta nueva informacion sobre la variabilidad que se observa en bebés con sin-
drome de Down cuando analizamos la exploracion del objeto, y sobre las implicaciones que los
perfiles de exploracién que hemos obtenido pueden tener en el desarrollo global de la adquisicion
de habilidades.

El andlisis LPA revel? la existencia de dos perfiles latentes en la exploracién visual, manual y oral
del objeto, como se aprecia en la siguiente figura:
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[FIGURA 1] PERFILES DE MODALIDAD EXPLORADORA EN LA EXPLORACION ACTIVAY PASIVA,

Un perfil que denominamos Exploracidn pasiva estuvo caracterizado por niveles moderados de
exploracion visual, una cantidad pequefia de exploracién manual, y minima de exploracion oral.
El otro perfil que denominamos Exploracion Activa, estuvo caracterizado por niveles moderados
de exploracién visual, niveles altos de exploracion manual, y bajos a moderados niveles de explora-
cidén oral. Esto sugiere que ya en las etapas mds tempranas del desarrollo en el sindrome de Down
puede identificarse la variabilidad en la exploracion del objeto, puesto que algunos bebés demues-
tran tener mayores niveles multimodales en su implicacién con un objeto, mientras que otros
muestran patrones de conducta menos ricos al enfrentarse con este tipo tan bdsico de prueba.

Ademds de identificar perfiles especificos en la conducta de exploracidn, los test utilizados como au-
xiliares revelaron que estos perfiles de conducta exploratoria guardaron una fuerte correlacion con la
realizacion simultdnea de los test del BSID-III que evaliian las dimensiones cognitiva, comunicativa y
motora. En efecto, el perfil de exploracion activa se vio correlacionado con las puntuaciones cognitivas,
que fueron 2 meses mds altas como media; lo mismo que ocurrid con las puntuaciones en comunicacion
receptiva y comunicacion expresiva, asi como con las puntuaciones sobre la actividad motor-grueso y
motor-fino. Y todo ello con independencia de los riesgos de cardiopatia o de prematuridad.

Perfiles
Basdndose en la estadistica del LMR y el porcentaje de participantes en cada perfil, el modelo de
dos perfiles resultd el que mejor se adaptaba a los resultados obtenidos. Los dos perfiles demos-

traron de forma sistemdtica niveles diferentes de exploracién visual, motora y oral.
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El primero, denominado “Exploracion pasiva”, se caracterizd por mantener una exploracion vi-
sual en casi la mitad del tiempo de la prueba (51%). Significaba un tiempo prolongado de estar
pendiente visualmente del objeto; pero este perfil mostraba bajos niveles de exploracién manual
(20%) y casi ninguna exploracion oral (0,36%).

El segundo perfil, descrito como “Exploracién activa”, implicaba algo mds de exploracion vi-
sual (60%); pero la mayor diferencia con el anterior consisti6 en el tiempo de exploracién manual
(79%), y de exploracidn oral (20%).

El hecho de que en la Exploracidn Pasiva sea la actividad visual la predominante en la explora-
cidn suscita varios temas. En primer lugar, la informacién obtenida mediante exploracion visual
no es siempre fiable. Con sélo la visién no pueden conocerse otras propiedades del objeto (p. €j.,
temperatura, peso), o pueden resultar engafiosas (p. €j., el tamafio). Al afiadir una segunda moda-
lidad, sea la manual o la oral, sin duda mejorard la precision con que el objeto es percibido. Si se
observa que este perfil se mantiene estable a lo largo del tiempo, dota a los nifios de un conjunto
empobrecido en sus fundamentos para conocer las propiedades del objeto, y consiguientemente
en su capacidad para utilizarlo. Ademds, hay otros varios factores que pueden contribuir a la pre-
sentacion de este perfil. Por ejemplo, un sistema menos maduro de regulacion de la atencién visual
puede predisponer a los bebés con sindrome de Down a que muestren una fijacion persistente, con
dificultad para desenganchar la atencién visual que generalmente se observa durante los muy pri-
meros meses de la infancia. O bien puede suceder que tengan dificultades en tareas que requieran
el procesamiento visual para entrar en accidn, como puede ser el anticipar las caracteristicas del
objeto para alcanzarlo y agarrarlo. Una tercera explicacion puede ser que este perfil represente una
dificultad en la exploraciéon multimodal, prefiriendo los bebés limitar su medio informativo a una
sola modalidad, en este caso la visual.

Como contraste, mds de la mitad de los bebés de este estudio mostraron una conducta explora-
toria que encaja con el perfil de “Exploracion activa”, lo que indica que un nimero sustancial de
bebés con sindrome de Down muestran competencias tempranas que guardan relacion con una
conducta exploratoria activa de los objetos. Este perfil supone la capacidad para integrar modalida-
des multiples de exploracion, con un alto grado de actividad manual. Y aunque anteriores estudios
han demostrado que los bebés con sindrome de Down realizan mds exploracidn visual que otros
grupos (MacTurk et al., 1985), las comparaciones entre grupos parecen enmascarar la heteroge-
neidad intra-grupo propia del sindrome de Down, ya que el 58% de los bebés en nuestra muestra
mostraron también un grado sustancial de exploracion manual y oral.

Para darle un contexto a la hora de comprender estos dos perfiles, comparamos estos datos con
los informes publicados en la literatura, y descubrimos una notable semejanza entre el perfil de
Exploracion Activa y las conductas exploratorias de bebés con desarrollo ordinario para niveles
semejantes de desarrollo. Por ejemplo, en Ruff (1984), bebés de 6 meses (la edad mental media de
nuestro actual estudio) interviniendo en una libre exploracion de objetos bajo condiciones simila-
res a las de nuestro estudio. Pasaron el 56,1% del tiempo en exploracidn visual, 86% en la manual
y 19,25% en la oral, cifras muy similares a las de nuestros bebés con Exploracion Activa (59,78%,
78,84% y 20,4%, respectivamente). Esta estrecha correspondencia sugiere que algunos bebés con
sindrome de Down tienen habilidades de exploracién del objeto muy préximas a las de los bebés
con desarrollo ordinario, para una misma edad mental.

A los bebés con sindrome de Down que tengan estas habilidades habrd de ddrseles oportunida-
des especificas para mantener y utilizar estas conductas exploratorias tempranas mds integradas,
de modo que promuevan un desarrollo continuado de sus iniciales competencias. Puesto que no se
ha descrito en la literatura la existencia de esta heterogeneidad, pensamos en la posibilidad de que
familias y terapeutas de la intervencion temprana no reconozcan algunos casos en los que existen
habilidades mds exploratorias de los nifios y que, por tanto, no identifiquen competencias tempra-
nas que servirdn de plataforma para experiencias mds ricas de aprendizaje. Como contraste, pro-
fesionales y cuidadores de nifios con sindrome de Down que tienen un perfil de exploracién mds
pasiva pueden no identificar la necesidad de ofrecer experiencias tempranas mds enriquecedoras
que compensen y completen este tipo de habilidad.
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Valor predictivo de los perfiles exploratorios

El segundo juego de hallazgos obtenido en este estudio demuestra las implicaciones del estilo
exploratorio en el desarrollo temprano del sindrome de Down. Utilizando los andlisis auxiliares
dentro del marco LPA, nuestro estudio reveld una relacion estadistica entre los perfiles de ex-
ploracién y la simultdnea adquisicidn de habilidades del desarrollo en las dreas de la cognicion,
la comunicacién y el movimiento. En todos los dominios Bayley, el perfil de Exploracién Activa
estuvo positivamente asociado a puntuaciones significativamente mds altas, para edades equiva-
lentes, denotando una competencia mds avanzada en el desarrollo de estas dreas criticas. Al no
disponer de los antecedentes temporales no podemos obtener conclusiones sobre la causalidad;
pero los datos van en la linea de otros estudios
previos sobre la importancia de la conducta ex-
ploratoria en la infancia para el desarrollo tanto
de la cognicién como de la comunicacién. Como
posible explicacidn de nuestros resultados, avan-
zamos la hipotesis de que, con el tiempo, existe
una transaccion entre las habilidades del de-
sarrollo y la exploracion, de modo que un bebé
comienza a formular nuevas y mds elaboradas y
precisas representaciones del objeto durante la
exploracion del objeto. Como resultado de estas
representaciones mds completas y precisas, los
bebés pueden interpretar sus ambientes de ma-
nera mds compleja, y posteriormente iniciar ac-
ciones mds precisas y exitosas sobre los objetos,
disponiendo de una conducta exploratoria cada
vez mds activa. Este ejemplo de cascada para un
desarrollo positivo no es mds que un modo de
que cada una de estas diferentes habilidades pue-
da proporcionar una especie de andamio para las
otras. La naturaleza transversal de nuestro estu-
dio limita la posibilidad de evaluar la causalidad u
otras vias dindmicas. Sin embargo, como primer
paso para comprender la relacion entre actividad
exploratoria y adquisicion de habilidades del de-
sarrollo en los bebés con sindrome de Down, el
estudio ofrece un apoyo inicial a la idea de que
existe un enlace entre ambas.

Se realizaron andlisis complementarios para
examinar si esos perfiles que estdn latentes te-
nian que ver con factores fisicos o biomédicos
asociados al sindrome de Down, como son la
prematuridad o las cardiopatias congénitas.
No se aprecid relacion de estos factores con
las conducta exploratoria. Tampoco la edad
cronoldgica fue un predictor significativo, lo
que indica que los dos perfiles no son simple
== s 7 reflejo de que el bebé sea mayor o menor. Esta
= = i e falta de efecto por parte de la edad cronoldgica

: i e ofrece mayor evidencia de que se trata de una
: genuina variabilidad intragrupo en el dmbito
de la exploracion.
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CONCLUSION

En su conjunto, el estudio ofrece nueva informacion sobre los patrones de conducta exploratoria
temprana tal como se observa en bebés con sindrome de Down, y los perfiles conductuales clara-
mente diferentes que se pueden apreciar durante el primer afio de desarrollo en esta poblacion.
La presencia de esta diferencia de perfiles tempranamente apreciada sugiere que algunos bebés
demostrardn una temprana complicidad con el ambiente que deberd ser identificada como una
clara cualidad o competencia, y que deberd utilizarse como fundamento para dotar de mds ricos
estimulos en el ambiente, con el fin de mantener e incluso mejorar la adquisicién temprana de
conocimientos y habilidades. Como contraste, los bebés que muestran una actitud pasiva con el
ambiente pueden ser bebés con riesgo de mds y mayores retrasos en su desarrollo, de modo que
una actitud exploratoria débil puede servir como indicadora de que necesita una atencién tempra-
na mds intensa.

Los estudios futuros deberdn examinar la estabilidad de estos perfiles y hasta qué punto pueden
predecir la adquisicién de otras habilidades del desarrollo en las dreas de la conducta adaptativa,
logros académicos, independencia, etc.

Nuestros resultados se suman al creciente conjunto de investigaciones que demuestran el
papel fundacional que la exploracidn del objeto tiene en el desarrollo de muchas habilidades
bdsicas en la infancia, como son el conocimiento fisico, el desarrollo del lenguaje y la com-

prension de las acciones.
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Jean Vanier ha fallecido

En la madrugada del 7 de mayo de 2019 ha fallecido Jean Vanier.
Tenia go afios.

Vanier era un fildsofo, un pensador. Recibid su doctorado en
Filosofia en 1962 por su tesis “La felicidad: principio y fin de la
moral aristotelica”. Y empez0 ese afio a dar clases de filosoffa en la
Universidad de Toronto.

El momento crucial en la vida fue apenas un afio después, en 1963,
durante su primera visita a una institucion dedicada a personas con
discapacidad intelectual. Su profundo ‘grito por mantener una relacién’ tocd su corazon. Su respuesta fue bien
sencilla: comprar una casa e invitar a unos pocos hombres con discapacidad intelectual a que vinieran a vivir

con €l. Ast fue como empezd “El Arca”. “Fe y Luz” siguid unos afios mds tarde, fundada junto con Marie-Helene
Mathieu. Llevadas por una ola de entusiasmo, ambas comunidades se extendieron por todo el mundo.

La comunidad EI Arca tiene hoy presencia en 38 pafses, con mds de 150 comunidades, que atienden a
personas con necesidades psiquicas especiales. Su movimiento espiritual hermano, las Comunidades Fe y
Luz, con muchos parientes y familias y amigos de personas con discapacidades, cuenta con mds de 1.800
comunidades en el mundo.

En el mundo académico, se reafirmd en su experiencia de firmeza, inteligencia, brillantez, exigencia,
competencid... Pero todo eso era de poca importancia al tratar con las personas con discapacidad intelectual.
Con ellas, la mente y las palabras importaban menos que el cuerpo, la presencia, la emocidn, el abrazo. Lo
importante de verdad era la relacidn, el trato entre personas.

Esas personas transformaron a Jean Vanier: el hombre eficaz y resolutivo tuvo que aprender a ser uno mds,
un amigo, alguien que convive, que comparte tiempo. Alguien mds orientado al trato con personas que a hacer
cosas.

En sus textos valora una y otra vez las cosas sencillas: el abrazo, la sonrisa, el juego, el acompafiamiento, la
oracién con gestos, incluso las horas de suefio. Dormit mds y mejor es importante, escribia, pata las personas
y para las comunidades: menos irritabilidad, mds tranquilidad, menos ansia de “hacer” y de “eficacia”. Todo
junto ayuda a la fe y la amistad, cosas que van unidas. “Lo que era mds importante para ellos”, explicaria
siempre, “no era la pedagogia ni la técnica educativa. Era mi actitud hacia ellos, mi manera de escuchatlos, de
miratlos con respeto y amor, de tocar su cuerpo, de responder a sus deseos, mi forma de estar en alegria, celebrar
y reir con ellos ... Asf es como poco a poco pudieron descubrir su belleza, que eran preciosos, que su vida tenia un
significado y un valor. Me di cuenta de que no escuchaba lo suficiente, que tenfa que respetar mds su libertad.
Poco a poco, ya no eran para mf personas con discapacidad, sino amigos. Me hicieron bien y creo que les estaba
haciendo bien”.

Sobre las Comunidades “El Arca” y “Fe y Luz”, ver https:|/www.downciclopedia.org/espiritualidad-y-
religion|2955-espiritualidad-y-religion.html
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RESUMENES

Y COMENTARIOS

¢Siguen formandose neuronas en
el cerebro adulto?

Elena P. Moreno-Jiménez, Miguel Flor-Garcia, Julia Terreros-Roncal, Alberto Rdbano, Fabio
Cafini, Noem{ Pallas-Bazatta, Jestis Avila, Mar{a Llorens-Martin
Nature Medicine 2019. https|/doi.org[10.1038/s41591-019-0375-9

1. CONCEPTOS PREVIOS

A partir de la concepcidén de un individuo, comienza paulatinamente en el embridn el desarrollo
de lo que va a ser su sistema nervioso central y, dentro de €l, el cerebro. El desarrollo del cerebro
se configura a lo largo de una secuencia de diferentes etapas que tienen lugar predominantemente
durante la vida prenatal. Son las siguientes:

a) Neurogénesis: es la fase en la que las primeras células, que aiin no son nerviosas, se van divi-
diendo mediante mitosis sucesivas para terminar produciendo los neuroblastos, precursores de
las neuronas, y las neuronas propiamente dichas.

b) Migracidn celular: las células neuronales o sus precursoras se trasladan desde donde nacen
hasta donde han de formar poblaciones concretas y bien estructuradas (p. €j., ndcleos cerebra-
les, corteza cerebral).

c) Diferenciacién de las c€lulas para convertirse en distintos tipos y subtipos de neuronas.

d) Sinaptogénesis: se establecen conexiones sindpticas conforme crecen las dendritas y los axones.

€) Muerte de la célula neuronal: muere selectivamente una determinada proporcion de neuronas.

f) Reordenacidn de sinapsis: pérdida de algunas sinapsis y desarrollo de otras, hasta finalizar la
estructuracion de redes neuronales.

Las células que dardn origen a las neuronas, neurogénesis, comienzan siendo una fina capa de
células en la superficie interna de un tubito existente a lo largo del embrién —el tubo neural—;
esa capa se llama neuroepitelio. Estas células se dividen por mitosis y van formando una capa
compacta llamada zona ventricular; siguen dividiéndose formando células hijas o neuroblastos.
La division celular exige que los genes que regulan el ciclo celular y la mitosis se encuentren en
pleno rendimiento y equilibrio para que la neurogénesis discurra perfectamente.

Poco a poco, algunas de las células hijas abandonan la zona ventricular y empiezan a expresar
genes que las van transformando o bien en neuronas propiamente dichas o en células gliales.
Cada neuroblasto queda perfectamente identificado por su posicion en el neuroepitelio y por la
familia de neuronas que produce. Al mismo tiempo las células se ven sometidas al proceso de
diferenciacion, de especializacion, mediante el cual las células van constituyendo las familias de
neuronas. Las familias de neuronas que se originan de distintos neuroblastos precursores difie-
ren por su especial morfologia, fisiologia, bioquimica y funcién. A lo largo de todo este proceso
de proliferacion y diferenciacion, van actuando distintos genes que operan en secuencia y que
codifican factores de transcripcion especificos para cada fasey etapa, con lo que se ird fijando el
destino y caracterizacion final de cada neurona: su ubicacion, su morfologia y su funcion. Pero
la intervencion de estos genes depende también de factores externos a la neurona, su entorno
ambiental constituido por otras neuronas.

Asl, parece que cada neuroblasto genera una familia especifica de neuronas, y la posicion del neu-
roblasto en el neuroepitelio es tan especifica que ninguna otra célula, incluida la célula adyacente a
ella, puede reemplazarla, ni puede la progenie derivada de un neuroblasto ser sustituida por la pro-
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genie de un neuroblasto adyacente. La diferenciacion final de la neurona dependerd, por una parte,
del origen de donde procede, y por otra, de las interacciones con otras neuronas de su entorno.

También difiere el tiempo de crecimiento segun el tipo de células: primero lo hacen las células
neuronales y después las células gliales. El nimero de neuronas viene a estar ya fijado en la es-
pecie humana hacia la mitad de la vida fetal. Pero la proliferacidon no queda interrumpida con el
nacimiento sino que continda a lo largo de la vida en dos zonas criticas: la zona subventricular
de los ventriculos laterales y la zona subventricular del giro dentado del hipocampo.

Desde su sitio de origen, las neuronas y células gliales se trasladan hasta el lugar que final-
mente ocupardn mediante el proceso de migracion neuronal. La migracién no es al azar sino
que sigue un camino perfectamente determinado. En algunas zonas como la corteza cerebral,
las que serdn grandes neuronas piramidales de cardcter excitador migran desde la zona ventri-
cular telencefdlica dorsal y desde la zona subventricular “trepando” a lo largo de guias o radios
formados por células gliales, hasta llegar a la parte mds superficial de la corteza en donde se
establecen formando una capa. Olas sucesivas de neuronas ascienden y vuelven a ocupar la capa
mds externa de la corteza, empujando a las anteriores hacia abajo que quedan en el plano o
capa inmediatamente inferior. Asi es como se forman las seis capas de la corteza. Fallos en este
proceso originardn alteraciones en la secuencia de formacidn de capas, en las interacciones en-
tre neuronas y en el establecimiento de las correctas conexiones y redes interneuronales. Otras
neuronas mds pequefias, de naturaleza eminentemente inhibidora, migran a la corteza también
desde la zona ventricular pero su camino no es radial sino tangencial.

La diferenciacidn de la célula en la definitiva neurona culmina al llegar a su destino; es ahi donde va
aadoptar su formay funcion definitiva y a desarrollar el crecimiento de sus prolongaciones dendriti-
cas y axOnicas de forma tal que le permita establecer conexiones sindpticas con las demds neuronas y
formas las redes: sinaptogénesis. En el proceso intervienen tanto las fuerzas intrinsecas de la célula,
dependientes de sus genes, como los factores extrinsecos ambientales que la rodean.

Junto a los procesos de proliferacion y crecimiento neuronal conviven procesos de muerte
celular o apoptosis que ya aparecen incluso durante el desarrollo en la vida intrauterina y conti-
nuan después del nacimiento. La muerte puede sobrevenir por varios motivos. El mds estudiado
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es el que deriva de la falta de contacto del ax6n de una neurona con otra neurona que es su diana.
Las neuronas producen y segregan factores de crecimiento que hemos definido en el anterior
capitulo: son elementos quimicos que son captados e incorporados por los cilindroejes de las
neuronas, caminan retrogradamente hacia el nicleo neuronal en donde van a actuar con el fin de
mantener las células vivas y funcionantes. Una neurona que no consiga contactar y mantener el
contacto con su diana, carecerd de la accion del factor de crecimiento producido por dicha diana
y morird. Ya en el desarrollo, pues, observamos duros procesos de competencia celular para po-
der sobrevivir. El proceso de la apoptosis estd controlado por sus propios genes.

2. LANEUROGENESIS EN EL CEREBRO HUMANO A LO
LARGO DE LA VIDA

Hasta hace unos afios se aceptaba con rotundidad que no era posible sustituir a las neuronas que
morian o degeneraban a lo largo de la vida extrauterina. Pero cuidadosos estudios realizados en
animales de experimentacion demostraron claramente que la neurogénesis proseguia durante la
vida adulta. Resultaba dificil generalizarlo y ampliarlo a la especie humana, por las dificultades
experimentales que ofrece el andlisis en el cerebro humano. Fueron Erikssson et al. (1998) los
primeros que mostraron datos que sugerian que en el adulto humano existia neurogénesis en el
hipocampo. A partir de entonces varios estudios han tratado de confirmar esa posibilidad (Spal-
ding et al., 2013; Boldrini et al., 2018; Knoth et al., 2010), mientras que otros la niegan o al menos
insisten en que la neurogénesis persiste sdlo en los primeros afios pero posteriormente desciende
a niveles muy bajos (Sorrells et al., 2018; Cipriani et al., 2018).

Para tratar de clarificar esta divergencia, un equipo espaifiol de investigadores liderado por Ma-
ria Llorens-Martin (Moreno-Jiménez et al., 2019) abordé un complejo estudio sobre las neuro-
nas presentes en el giro dentado del hipocampo de 13 personas adultas neurolégicamente sanas
(entre 43 y 87 afios), y de 45 pacientes con enfermedad de Alzheimer (entre 52 y g7 afios), que
acaba de ser publicado. Se centrd en comprobar si existen neuronas inmaduras a lo largo de la
vida: esta inmadurez significaria que siguen naciendo neuronas en la vida adulta. A tal fin, extre-
maron muy estrictamente las condiciones de obtencidn y andlisis de las muestras de cerebro ex-
traidas tras el fallecimiento de personas cuyas condiciones fueron detalladamente establecidas.

Las técnicas de laboratorio fueron también rigidamente controladas. Con ellas se consiguid
identificar en el giro dentado del hipocampo abundantes neuronas que se encontraban en diver-
sas fases de maduracidn durante la etapa de su diferenciacion; en su mayoria correspondian a las
células granulares. La relativa abundancia de neuronas inmaduras detectadas, junto con la ex-
presion de marcadores celulares que son caracteristicos de fases tempranas y tardias del proceso
de maduracion, sugiere que tales células pasan por un largo periodo de maduracién durante la
neurogénesis hipocdmpica del adulto en la especie humana.

Estos datos parecen confirmar, pues, la existencia de neurogénesis en el giro dentado del adulto
humano hasta la novena década de su vida. Sin embargo, el propio grupo investigador ha obser-
vado que el nimero de neuronas inmaduras desciende moderadamente con la edad (en este caso
entre los 40y los go afios).

¢Qué sucede en los sujetos que padecen la enfermedad de Alzheimer?

Con la misma estricta metodologia aplicada en el grupo de sujetos neuroldgicamente sanos, la
utilizaron en el grupo de los 45 pacientes con Alzheimer, en los que pudieron observar las seis
fases neuropatoldgicas propias de esa enfermedad (etapas de Braak). También detectaron neuro-
nas inmaduras pero en un ndmero claramente inferior al del grupo control, incluso en fases muy
tempranas de la enfermedad. El nimero disminuia, ademds, conforme la etapa de Braak indicaba
mayor gravedad de la enfermedad.

El hecho de que nazcan neuronas nuevas obliga a entender los mecanismos cerebrales del
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adulto de un modo diferente. Resulta fdcil comprender que la neurogénesis se convierte asf
en una modalidad relevante dentro de todo el fendmeno de la plasticidad del SNC. Porque del
mismo modo que los estimulos diversos originan cambios en la conformacidén y funcién de las
neuronas ya existentes, podemos pensar que algunos de esos estimulos pueden modificar —
positiva o negativamente— la velocidad y las caracteristicas de la neurogénesis. Y asi es como
sucede en realidad, al menos en los animales de experimentacion en los que se ha comprobado
que diversos estimulos ambientales incrementan la neurogénesis cerebral.

Hemos de aceptar que la neurogénesis en el cerebro adulto forma parte del funcionamiento
ordinario; y dadas las regiones en las que tiene lugar, lo légico es pensar que intervenga en los
procesos de memoria y aprendizaje, es decir, en aquellos sitios donde el “gasto” neuronal es
mayor ya que constantemente trabajan para recibir la nueva informacion que llega al cerebro. Es
posible que de alguna manera compense a la muerte neuronal que habitualmente existe, y que
por tanto contribuya de forma importante a la integracion funcional de estas estructuras.

¢QUE SUCEDE EN EL CEREBRO DE LAS PERSONAS CON
SINDROME DE DOWN?

Conocemos actualmente que el nimero de neuronas en los cerebros de las personas con sindrome
de Down estd reducido, ya en la nifiez, entre un 10 y un 40% con respecto al cerebro de los que no
tienen sindrome de Down. Esto se debe a la disminucién en la potencia proliferativa, que se inicia
ya en las etapas mds tempranas de la neurogénesis fetal. La disminucidn de esta potencia prolife-
rativa tiene su base en el desequilibrio provocado por la sobreexpresion de ciertos genes del cro-
mosoma 21 (DYRK1A, APP, RCAN1 y OLIG1/2), desequilibrio que se traduce en una prolongacién
y consiguiente enlentecimiento de los sucesivos ciclos celulares necesarios para una adecuada pro-
liferacidn, y una desviacion temprana de la célula fuera de su ciclo natural. También hay un fallo
en el proceso de diferenciacion celular, favoreciéndose la diferenciacion hacia la linea astrocitica.

No se ha determinado en el cerebro del sindrome de Down si persiste la neurogénesis también
en la edad adulta, aunque fuese en menor proporcion que en los cerebros neurolégicamente
sanos. En los modelos animales de sindrome de Down se ha comprobado que s existe neurogé-
nesis en el hipocampo del ratén adulto, aunque de menor intensidad, y que puede ser incremen-
tada por métodos de enriquecimiento ambiental.

Teniendo en cuenta los procesos de envejecimiento precoz propios del sindrome de Down
humano, es ldgico suponer que, al igual que sucede en la poblacion ordinaria antes descrita, la
produccidn de nuevas neuronas —si es que existiera— ird descendiendo con la edad, y ello se
agravard ain mds si el cerebro evoluciona hacia la enfermedad de Alzheimer.
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Es un libro relatado en primera persona por Delfina, una nifia con sindrome de Down. Es muy
curiosa y por medio de las preguntas que ella se hace y las preguntas que la gente les hace aellay
su familia, los lectores van aprendiendo a romper con algunos estereotipos. De un modo simple y
simpdtico, este libro sirve para compartir en familia y vencer los miedos a lo desconocido.

¢Por qué me miran?

¢Por qué me sonrie gente que no cONOZco?

¢Por qué me dicen cosas sin sentido?

Estas y tantas otras preguntas son las que se hace Delfina y su madre, Marisa Aguirre, psicéloga
clinica y especializada en el trabajo con nifios, adolescentes, adultos y en la orientacion a padres,
trata de responder. Una historia sincera de una nifia que aprende paso a paso y nos ensefia otra
manera de ver el mundo.

Paula M. Martinez es ilustradora y disefiadora en comunicacidn visual.
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La alimentacidn es base sustancial de nuestra existencia corporal y contribuye de manera indiscu-
tible a la calidad de nuestra vida. La buena alimentacidn exige conocer las condiciones fisicas de
las personas y las cualidades y propiedades de los alimentos. La abundante experiencia nos ensefia
con cudnta frecuencia en el caso del sindrome de Down pueden empezar problemas de alimen-
tacion, condicionados por sus caracteristicas personales, ya en los lactantes y nifios. Este libro
ofrece muy abundante apropiada informacion que se extiende desde la etapa de lactancia hasta la
edad adulta: La problemdtica orofacial, la hipotonia, el destete, la diversificacion de alimentos, los
problemas gastrointestinales, las alergias alimentarias, la obesidad, el hipotiroidismo, la educa-
cién nutricional para que padres y profesionales contribuyan a crear hdbitos de vida saludables,
tanto mds necesarios de adquirir cuanto mds autonomia alcancen la gestion de su propia vida.
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En los primeros afios de la educacidn de los nifios hemos de tener en cuenta que cada uno de ellos
es diferente, tanto en personalidad, como en habilidades y capacidades, por lo que su desarrollo
evolutivo puede variar en funcion de muchos factores. En los nifios con sindrome de Down hay
un retraso en la adquisicion de los diferentes hitos evolutivos con respecto a su edad cronoldgica,
asi como ciertas caracteristicas que van a condicionar su desarrollo, y a determinar su estilo de
aprendizaje. El propdsito de esta guia es aportar un instrumento Gtil, que permita conocer las
caracteristicas mds comunes que tienen los nifios con sindrome de Down, los recursos que pue-
den aplicarse en su entorno educativo; y sobre todo, proporcionar sugerencias de intervencion en
situaciones prdcticas que se den en el dia a dia de la escuela, que puedan ser una buena orientacién
para vuestra prdctica diaria, y que como resultado, faciliten la inclusion del alumno con sindrome
de Down en su aula.
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